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ZNAMKY A PRIZNAKY POMPEHO NEMOCI

Pompeho nemoc je vzacné progresivni onemocnéni, které se geneticky dédi nebo
pfechazi na déti, kdyZ maji oba rodice vadny gen. Lidé s diagnézou Pompeho nemoci
nemaji dostatek enzymu zvaného kyselad alfa-glukosidaza (GAA) neboli kysela
maltaza. Tohoto enzymu je zapotiebi ke Stépeni glykogenu, coz je forma cukru, ktera
se uklada ve svalovych bunkach. Nasledkem pfiliSného hromadéni glykogenu
ve svalovych bunkach se tyto bunky poskodi a svaly nemohou fadné fungovat. Vzhledem
k tomu, Ze se enzym nachazi v ¢asti bunky zvané lysozom, je Pompeho nemoc Casto
oznacovana také jako lysozomalni stfradavé onemocnéni. JelikoZ se ve svalech uklada
glykogen, byva tato nemoc oznaCovana také jako onemocnéni ze stradani glykogenu
(GSD), a vzhledem k tomu, Ze Pompeho nemoc postihuje svaly, je také oznacovana jako
nervosvalové onemocnéni. | kdyz se pfiznaky Pompeho nemoci mohou objevit kdykoli
od détstvi do dospélosti, u pacientu se diagnostikuje bud infantilni, nebo pozdni forma
Pompeho nemoci. Tato brozura popisuje pfirozeny vyvoj Pompeho nemoci, pokud je
neléCena. Upozornujeme, Ze ve vétSiné zemi svéta je k dispozici komercné dostupna
léCba, ktera u Fady pacientd zpomaluje nebo zastavuje progresi Pompeho nemoci. Timto
tématem se budeme zabyvat v dalSich brozurach.
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Svalové buiiky (nebo vlakna) jsou seskupeny do snopcu. Kazda
burika sestava z vlakének myofibrili. Glykogen se zacina stradat
v ¢asti svalové buriky zvané lysozom. To vede k rastu lysozomu,
dokud tyto ve svalové burnce nezaberou tolik prostoru, ze dojde
k jejimu poskozeni. Glykogen také muze unikat z bunék a zpusobit
dalSi posSkozeni svalovych bunék.
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ZNAMKY A PRiIZNAKY POMPEHO NEMOCI
Casté otazky:

Otazka: Jak zavaznost Pompeho nemoci souvisi s vékem, ve kterém se objevily prvni
pfiznaky?

Odpovéd" U vSech pacientt s Pompeho nemoci ma nemoc obecné stejny prubéh, kdy stradani
glykogenu ve svalové tkani vede k progresivni svalové slabosti. Siroké spektrum Pompeho
nemoci zahrnuje klasicky nastup v novorozeneckém véku az k pozdnimu nastupu v dospélosti
na druhé strané spektra. Zavaznost Pompeho nemoci se li§i podle véku nastupu, postizeni
organu, zavaznosti svalového postizeni (kosterni, dychaci, srdecni) a rychlosti progrese.

Ve snaze sjednotit pouzivanou terminologii je Pompeho nemoc klasifikovana takto:
e Kklasicka infantilni Pompeho nemoc,
¢ neklasicka infantilni Pompeho nemoc,
e pozdni forma Pompeho nemoci.

Otazka: Jaké jsou znamky a priznaky klasické a neklasické infantilni Pompeho nemoci?

Odpovéd Klasicka infantilni Pompeho nemoc: Toto je nejagresivnéjsi a nejvice Zivot ohrozujici
forma onemocnéni, ktera se obvykle objevuje béhem prvnich 6 mésicu zivota. NejnapadnéjSim
znakem je extrémni svalova slabost (myopatie). Déti s Pompeho nemoci maji nizky svalovy tonus
(hypotonie), jsou jakoby ochablé a nejsou schopny drzet hlavicku. Typicky jsou opozdéné
ve vyvoji pohybovych dovednosti a mohou ztratit dfive nabyté motorické dovednosti. Je mozne,
Zze nikdy nedosahnou schopnosti samy sedét, lézt a stat. Svalova slabost postupuje rychle.
Dychani, sani, polykani se stavaji extrémné obtiznymi. Dochazi u nich ke zvétSeni srdecniho
svalu (kardiomegalie), jater (hepatomegalie) a jazyka (makroglosie). Postizené déti mohou také
pfestat pfibirat na vaze, rostou pomaleji, nez je bézné (neprospivaji), a maji dychaci obtize.
Postupujici slabost srde¢niho svalu vede k srde¢nimu a respiracnimu selhani. Pokud se neléci,

onemocnéni.
Zda se, ze duSevni vyvoj neni ovlivnén.

Neklasicka infantilni Pompeho nemoc: Obvykle se objevi do jednoho roku véku. Vyznaduje se
zpozdénim vyvoje motorickych dovednosti (napf. Casté prevraceni a padani) a progresivni
svalovou slabosti. Srdce muze byt abnormalné velké (kardiomegalie), coz mize vést k srde€nimu
selhani podobnému jako u nejhlife postizenych déti; progrese nemusi byt tak rychla. Néktefi
pacienti maji minimalni nebo Zzadné postizeni srdce a hlavnim pfiznakem byva rané svalové
postizeni. Svalova slabost mize vést k vaznym problémudm s dychanim, a pokud se neléci, déti
s touto formou Pompeho nemoci umiraji v raném détstvi.

Otazka: Jaké jsou znamky a priznaky pozdni formy Pompeho nemoci?

Odpovéd: Pozdni forma Pompeho nemoci se v détstvi nemusi viibec projevit a prvni pfiznaky se
mohou objevit az béhem dospivani nebo v dospélosti. Nicméné, v nékterych pfipadech
se projevuje jiz v prvnim roce zivota. Pozdni forma Pompeho nemoci miva obvykle mirng;jsi
pribéh nez infantilni formy této nemoci a je méné pravdépodobné, Zze bude postizeno i srdce.
U vétSiny postizenych s pozdni formou Pompeho nemoci se nemoc projevuje postupnym
oslabovanim svalstva nej¢astéji na dolnich kon&etinach a trupu, v€etné dychacich svala.

Pacienti, u nichz se pfiznaky Pompeho nemoci projevi poprvé v détstvi, mohou pfi fyzickych
aktivitach zaostavat za ostatnimi détmi stejného véku. Dospéli pacienti se mohou snadno unavit
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nebo mit potize s dychanim pfi cvi€eni i chlizi do schodl. U nékterych pacientl se objevuje
bolest beder. ZvétSené srdce nebo jatra, coz jsou typické pfiznaky infantilni formy Pompeho
nemoci, se u pozdni formy vyskytuji jen zfidka. S postupujici svalovou slabosti pacienti ¢asto
potfebuji invalidni vozik a nékdy i podpurné dychani.

ranni bolesti hlavy a ospalost v prabéhu dne. V nékterych pfipadech se mize slabost branice
projevit dfive, nez jiné projevy vyznamné slabosti. DalSi informace o asistovaném dychani
naleznete v broZufe Dychaci problémy u Pompeho nemoci.

Dalsim béZnym projevem Pompeho nemoci je Casto slabost v nohou nebo v bocich, ktera
zpUsobuje kolébavou chuzi. Pacienti mohou mit bolesti svali a mohou se u nich objevovat ¢asté
pady. Malé déti se nemusi naucit lézt, stat ¢i chodit, nebo nemusi dosahnout jinych vyvojovych
milnikd. Pozdéji v détstvi se u malych pacientt ¢asto objevuje zakfiveni patefe: lordéza (ohnuta
zada), kyféza (hrb) nebo skoliéza (vychyleni do stran), které pretrvava az do dospélosti.

Je nutné podotknout, Ze u kazdého nemoc postupuje odliSnou rychlosti a nékteré déti a dospéli
mivaji mirn&jsi prabéh onemocnéni. Pozdni forma Pompeho nemoci se mize projevit az ve véku
od dvaceti do Sedesati let.

Otazka: Je unava vyznamnym pfriznakem pozdni formy Pompeho nemoci?

Odpovéd: U dospélych osob postizenych Pompeho nemoci byva unava €astym pfiznakem
a muze mit rozhodujici dopad na jejich Zivoty. AZ do nedavné doby se unavé u Pompeho nemoci
nevénovala dostateéna pozornost a nebyla strukturaliné hodnocena. Unava je Siroce rozsifena
jak mezi dospélymi s leh&im postizenym, tak i mezi témi se zavaznou formou. Skala méfeni inavy
(FSS) je uziteCny nastroj pro hodnoceni unavy u Pompeho nemoci. Je navrzena tak, aby
odliSovala unavu od klinické deprese, protoze oba druhy unavy mohou mit nékteré stejné
pfiznaky. Stupen unavy se stanovi na zakladé kratkého dotazniku, na ktery postizeny odpovida
a hodnoti svou vlastni uroven unavy.

Kromé pfiznakd souvisejicich se slabosti kosterniho a dychaciho svalstva, mohou mit na Zivoty
postizenych hluboky a zasadni dopad nemotorické problémy, jako je unava. Vzhledem k tomu,
Ze Unava je Casto nespecificka a je subjektivnim pfiznakem, ktery se projevuje individualné, je
obtizné ji pfesné definovat. Existuji dva navrhy definice: ,extrémni a pfetrvavajici unava, slabost,
psychické nebo fyzické vyCerpani, pfipadné oboji“ nebo ,potize pfi zahajovani nebo vykonavani
volnich ¢innosti“. | kdyz unava byva Castym pfiznakem u fady chronickych onemocnéni,
u Pompeho nemoci se ji dostava jen malé pozornosti a je hlaSena pouze sporadicky.

Abychom mohli unavu co nejlépe I&Cit, je dulezité védét, pro€ se tak znatelné objevuje u Pompeho
nemoci. V nedavném odborném ¢&lanku se diskutovalo o uloze centralnich a perifernich slozek
u unavy pfi neurologickych onemocnénich. V pfipadé Pompeho nemoci je nejpravdépodobnéjsim
vysvétlenim periferni pfi€ina unavy vyplyvajici ze svalové slabosti. DalSim dulezitym aspektem
unavy u Pompeho nemoci je oslabeni dychacich svall. Dechova nedostateCnost mize vést
ke Spatné kvalité spanku s naslednou denni ospalosti a unavou.

Unava je velmi rozsifena hlavné mezi dospélymi pacienty s Pompeho nemoci. Je pfitomna jak
u mirné, tak u zavazné postizenych, a je nezavisla na délce onemocnéni. Ukazuje se, ze Skala
meéfeni unavy (FSS) je uzite€nym nastrojem pro hodnoceni unavy u dospélych pacientl
s Pompeho nemoci. Existuje potfeba dalSiho vyzkumu, ktery by se mél zaméfit na odhaleni
patofyziologického mechanismu a identifikaci hlavnich cilt pfi IéEbé unavy.
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Otazka: Jsou bolest a iUnava charakteristickymi priznaky pozdni formy Pompeho nemoci?

Odpovéd’: | kdyz bolest a Unava nejsou specifické pfiznaky Pompeho nemoci, mohou mit silny
dopad na Zivot postizenych. Udaje z prizkumu o Pompeho nemoci®®?, ktery provadély organizace
IPA / Erasmus MC, ukazal, ze 76 % zucastnénych pacientd trpélo Unavou a u 46 % se objevovaly
bolesti ,Casto nebo ,vzdy“ v jedné nebo nékolika Eastech téla, pfedevsSim v horni Casti pazi
a nohou.

Bolest u Pompeho nemoci nebyla predmétem zadného dalSiho vyznamnéjsSiho vyzkumu, pfiCemz
unava u dospélych pacientl byla zkoumana podrobnéji pomoci 8kaly méfeni unavy (FSS).
Ukazalo se, Zze unava je pfitomna nejen u zavazné postizenych pacientu, ale také u pacientd,
ktefi trpi lehCi formou s omezenymi dalSimi zdravotnimi komplikacemi. Je dullezité si uvédomit,
Ze Unava byva €asto dulezitym prvnim pfiznakem Pompeho nemoci u dospélych pacientu.

Abychom mohli co nejlépe 1éCit unavovy syndrom, je nutné nejdfive zjistit, pro¢ se jedna o tak
dllezity pfiznak Pompeho nemoci. V jednom odborném ¢&lanku' se uvadi, Ze unava u Pompeho
nemoci je s nejvétsi pravdépodobnosti zplsobena svalovou slabosti, ktera vede ke zvySeni
svalové unavy. Nicméné postiZeni si také stéZuji na celkovou unavu organismu, ktera muze byt
dasledkem aktivace zpétnych vazeb v mozku, které se pokous$eji zabranit postizenému vykonavat

existuje potfeba dalSiho vyzkumu na toto téma.

Z hlediska unavy u Pompeho nemoci je dulezité vénovat zvlastni pozornost oslabeni dychacich
svall. Dechova nedostateCnost mize vést ke Spatné kvalité spanku a nasledné k denni ospalosti
a unavé. U pacientll s nadmérnou unavou je proto indikovano funkéni vysSetfeni plic vsedé
a v poloze na zadech, stejné jako vySetfeni ve spankové laboratofi (polysomnografie) ke zjisténi,
zda by no¢ni hypoventilace nebo jiné poruchy spanku mohly zpusobovat pfiznaky unavy.

Otazka: Pro¢ uréeni spravné diagnozy trva nékdy tak dlouho?

Odpovéd: Pompeho nemoc je velmi vzacné onemocnéni, které postihuje asi 1 ze 40 000 lidi.
Infantilni forma nemoci mize byt snadnéji rozpoznatelna, protoze ma specifické a rychle se
vyvijejici pfiznaky, podle kterych se da ur€it spravna diagnoza.

Spravné stanoveni diagnézy Pompeho nemoci muze byt dosti narocné vzhledem k velmi rGznym
pfiznakim spole¢nych i pro jina onemocnéni, jako jsou Werdnig-Hoffmannova nemoc,
polymyozitida, Duchennova a Beckerova svalova dystrofie, nebo pletencova forma svalové
dystrofie. Pozdni diagndza je hlaSena hlavné u déti starSich 7 let a u dospélych. Diagnézu
Pompeho nemoci Ize potvrdit na zakladé méfeni enzymové aktivity kyselé alfa-glukosidazy
(GAA). Nyni je mozné pfesné zmeéfit aktivitu GAA ze suché kapky krve, smésnych leukocytl
a lymfocyta.

Otazka: Jaké zdravotni problémy mohou nastat u Pompeho nemoci?

Odpovéd’: Progresivni svalova slabost a dychaci problémy zptisobené Pompeho nemoci mohou
zvySovat riziko infekce dychacich cest, zpusobit spankovou apnoi (pferuseni dychani béhem
spanku), obtize pfi polykani (dysfagie), skoliézu, kontraktury (zkraceni sval() a bolest beder. DalSi
informace o moznych zdravotnich obtizich zpusobenych Pompeho nemoci najdete v brozure
Bézné |ékarskeé obavy.

Otazka: Existuje Iék na Pompeho nemoc?
Odpovéd: V nékterych zemich po celém svété je nyni dostupna enzymova substituéni terapie
prvni a druhé generace.
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Vyzkumni pracovnici rovnéz zkoumaji dal$i zpusoby, jak zpomalit progresi pfiznaku, nebo jak tuto
chorobu vylécit uplné. DalSi informace o téchto studiich najdete v broZzufe Medicinsky pokrok
a genova terapie u Pompeho nemoci. K dispozici jsou také podplrné terapie, které pomahaiji
zvladat pfiznaky onemocnéni. Spravna IéCba mlze pfinést pohodli a ulevu a pomoci postizenym
Zit svuj Zivot co nejlépe.

Ref 1
Pokyny pro diagnézu a IéEbu Pompeho nemoci

ACMG Work Group on Management of Pompe Disease:, Priya S. Kishnani, MD,' Robert D. Steiner, MD (Chair),? Deeksha Bali,
PhD,' Kenneth Berger, MD,® Barry J. Byrne, MD, PhD,* Laura Case, PT, DPT," John F. Crowley, JD, MBA,® Steven Downs, MD,® R.
Rodney Howell, MD,” Richard M. Kravitz, MD,! Joanne Mackey, CPNA,! Deborah Marsden, MBBS,® Anna Maria Martins, MD,® David
S. Millington, PhD,' Marc Nicolino, MD, PhD,'" Gwen O’Grady, MA," Marc C. Patterson, MD, FRACP," David M. Rapoport,
MD,? Alfred Slonim, MD," Carolyn T. Spencer, MD,* Cynthia J. Tifft, MD, PhD'* a Michael S. Watson, PhD"®

Ref 2
Pompeho nemoc u déti a dospélych: vysledky tykajici se pfirozeného pribéhu, zadvaznosti onemocnéni a dopadu na kazdodenni Zivot
ziskané v mezinarodnim prdzkumu u pacient(i, Marloes Hagemans

Kde se mohu dozvédét vice: viz ¢ast DalSi informace

Tato publikace je urCena k poskytnuti obecnych informaci k danému tématu. Je
distribuovana jako verejna sluzba Mezinarodni asociace pro Pompeho nemoc s tim, Ze
se tato asociace nezapojuje do poskytovani lékarskych nebo jinych odbornych sluzeb.
Medicina je véda, ktera se neustale méni. Vzhledem k lidskym chybam a zménam v praxi
nelze zarucit, Ze takto slozité materialy budou zcela presné. Proto je nutné ovérit si tyto
informace z dal$ich zdroju, a to zejména u VaSeho Iékare.
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