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Piedpokladana frekvence vyskytu a
pocet ovéfenych dg. LSD v CR
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Otazka ¢.1

Morbus Pompe je:

1)Ziskane civilizacni onemocneni
2)InfekCni onemocneni
3)Dediche podminene onemocneni



GLYKOGENOSA II; GSD II;
m. Pompe; Deficit kyselé maltazy

m fazena k LSD — 48 chorob
m prvoi popis — 1932 — dansky patolog
J.C. Pompe — idiopaticka kardiomegalie
7-més. ©— glykogen ve vsech tkinich
m AR dédicnost
m Vyskyt: Infantilni forma 1 : 138 000
Pozdni forma 1:57 000



Otazka c.2

GSD Il je zpusobena:

Akumu
srdcl, s

Akumu

jatrech,

Akumu
srdcl, s

Akumu
srdcl, s

aci abnormalniho glykogenu v jatrech,
Keletalnim svalstvu

aci glykogenu normalni struktury v
srdci, skeletalnim svalstvu

aci abnormalniho glykogenu v jatrech,
keletalnim svalstvu a CNS

aci normalniho glykogenu v jatrech,

keletalnim svalstvu a CNS



Pompeho nemoc - etiologie
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Otazka c.3

K nejcastéjSim klinickym priznakum infantilni formy
patri:

1)Porucha vedomi a krece pri hypoglykemi

2) Svalova slabost, unava, respiracni infekty

3) Hypotonie, neprospivani, srdecni a respiracni
selhani

4) Psychomotoricka retardace a sekundarni
epilepsie v dusledku recidivujicich
asymptomatickych hypoglykemii



Pompeho nemoc
postizeni klicovych organu

akumulace glykogenu v

myokardu- Infantilni forma;:
= myokard
m skeletalni svaly

B jatra (generalizovana
forma)

akumulace glykogenu v _
kosternim svalu...z..".v

Juvenilni a adultni forma:

m skeletalni svaly

Hirschhorn R, et al. In: The Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease. 2001:3389-3420.



Pompeho nemoc — Infantilni forma

Muskuloskeletalni - progresivni svalova slabost

- neschopnost drzet hlavicku
- nedosazeni motorickych vyvojovych milnikt

Respiracéni - progresivni respiracni slabost

- Casté respiracni infekce

- smrt na kardiorespiracni selhani
Gastrointestinalni - problémy s krmenim

- neprospivani

- hepatomegalie, makroglosie

Srdecni - napadna kardiomegalie
- kardiomyopatie, poruchy rytmu
- srdecni selhani




Infantilni forma — Pozdni forma




Otazka c.4

K nejcastejSim klinickym priznakum adultni formy
GSD |l patri:

1. Poruchy srdecniho rytmu, ICHS

2. Porucha vedomi pri delsim hladoveni nebo
zvysene fyzicke zatézi z duvodu hypoglykemie

3. Typicky fenotyp, kraniofacialni dysmorfie

4. Svalova slabost, hypoventilace ve spanku,
ranni bolesti hlavy a unava



Pompeho nemoc : Juvenilni /Adultni

Muskuloskeletalni -
- Casté pady
- bolest v zadech, bolest svala
- snizen¢ hluboké Slachove reflexy

- vystouplé lopatky
- opozdéni motorického vyvoje
- lordoza/skolidza

Respiracni - respiraéni selhani/insuficience
- ortopnoe (branice — vit. kapacita vleze a vestoje)
- spankova apnoe

- respiracni infekce

Dalsi - spavost béhem dne
- bolest hlavy




Pompeho nemoc — klinicky obraz

JUVENILNI /
ADULTNI FORMA:
r0zvo] projevi je mozny
kdykoliv v prabéhu
Zivota

*Slabost proximalniho
svalstva

*Gowersovo znameni
*Ubytek svalové hmoty
*Skoliosa

*Scapulae alatae
*Imobilizace
*Respiracni insuficience



Jednostranna ptdéza vicka



Otazka C.5

Plati tvrzeni: u GSD Il mohou byt zvysene
jaterni transaminazy, CK, myoglobin

1)  ANO
AR =



Pompeho nemoc - DIAGNOSTIKA

B anamnesa, klinicky obraz

m laborator - A CK, AST, LDH
- nejsou odchylky v metabolismu glycida
- norm. odpoved’ na epinefrin a glukagon
- norm. vzestup laktatu ve svalovém

ischemickem testu
m Moc — tetrasacharidy (frakce OLS)

s ENZYMATICKE VYSETRENI (UDMP Praha)
— 7 ml plasmy — leukocyty — aktivita a-glukosidazy)



Pompeho nemoc - diagnostika

Infantilni forma:

m EKG — zkrac. PR, vys.
QRS komplexy

m Echo

hypertrotie stén 1v septa

obstrukce vytokového
traktu




Otazka c. 6

Plati tvrzeni: pokud ve vzorku ze svalove
biopsie neprokazeme zvyseny obsah
glykogenu, nejedna se o GSD ||

1) ANO
2) NE



Pompeho nemoc - diagnostika

EMG

B znamky myopatie

®m  pseudomyotonické zmény (pouze
zaznam, ne klinika)

m  rychlost vedeni motor. 1 sensor. nervy

vV norme

Svalova biopsie

m pfitomnost vakuol

®  pos. barveni na glykogen (obsah 7
az 10x)

® pos. na lysoz. enzym kys. fosfatazu

m nckdy perifernf postizeni vlaken

typu 1




Pompeho nemoc - diagnostika

m DNA — specifickd mutace - heterogenni

17923 (,,GAAS

‘— lids. genom)

strukturaln{ gen — 28kb, 20 exont

m prenatalni diagnostika —

enzymova analyza

plodové vody

enz. vys. amniocytt, b. choriovych klka

DNA — spec. mutace

'MS — deficit GAA

B novot. screening — |



Otazka c.7

Lecba GSD I

—

Neni dostupna
V soucasne dobe je metodou volby ERT

-

\/ soucasne dobe je metodou volby SRT

-

V soucasne dobe je metodou volby

-

transplantace kostni drene

5) V soucasne dobe je metodou volby lecba
chaperony

N

W
N N SN S

~



Pompeho nemoc - terapie

Enzymova substitucni terapie:
Myozyme — rekombinantni enzym (20 mg/kg/2T)
Registrovan a kategotizovan v CR
Neovlivni neurol. postizeni
Genova terapie — zatim vyzkum
Podpurna terapie - respiratory, RHB
A bilkovin ve straveé (X katabolismus)
A cukra — stimulace glykogenolyzy
sporny efekt



Pompeho nemoc - shrnuti

Infantilni forma: Floppy baby, kardiomegalie

Juvenilni / Adultni forma: prvnf projevy od 2 let
kdykoliv, dominantni: progresivni svalova
slabost, nespecifické priznaky (bolesti hlavy,
casté respiracni infekty, bolesti zad...)

Diagnostika: enzymatické vysetfeni krve
v UDMP — screening v pfiprave

Terapie:




V pftipadé suspekce na DPM

B odeslat material —
sérum, moc, nesrazliva
krev, screeningovy

papirek

B odeslat pacienta
KDDL VEN PRAHA 2
UDPM PRAHA 2

Ke Karlovu 2, 120 00

2 2496 7794 (7670)
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