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Pompeho choroba ocima detského kardiologa

Veronika Stara
Kardiologickd ambulance, Pediatricka klinika FN Motol, Praha

Pompeho choroba je vzacné autozomalné recesivni onemocnéni zplisobené nedostatkem lyzosomalniho enzymu kyselé alfa-glukosidazy,
ktery hraje dilezitou roli v metabolizmu glykogenu. Nedostatek enzymu vede ke stfadani glykogenu v buiikach riznych tkani. Postizena je
predevsim kosterni a srde¢ni svalovina, ale ¢asta je i akumulace v burikach jaternich a endotelovych. Manifestace onemocnéni se lisi podle
véku - pro kojenecky vék je typicka tézka celkova hypotonie, neprospivani a hypertroficka kardiomyopatie, ktera maze byt v nékterych
pripadech provazena obstrukci vytokového traktu levé komory, pfipadné riiznymi typy arytmii. V détstvi a v dospélosti dominuje svalova
slabost a respiracni obtize, postizeni srdce je méné obvyklé. Progndza infantilni formy onemocnéni je Spatna, pacienti obvykle umiraji
do druhého roku zivota. Pfi¢cinou umrti je nezvladatelné kardiopulmonalni selhani. Pribéh onemocnéni u formy s pozdnim nastupem
pfiznaka je pomalejsi a postizeni myokardu je vzacné, presto je pfirozeny pribéh onemocnéni nepfiznivy a postupné vede k dechové
nedostatec¢nosti a invalidizaci pacienta. Cilem tohoto ¢lanku je upozornit na ty aspekty onemocnéni, které se tykaji kardiovaskularniho
sytému - klinické p¥iznaky, diagnostiku, diferencialni diagnostiku a moznosti terapie s pfihlédnutim k détskému véku.

Klicova slova: Pompeho choroba/nemoc, hypotonie, hypertroficka kardiomyopatie, svalova slabost, enzymaticka substitucni terapie.

Pompe disease as seen by a pediatric cardiologist

Pompe disease is rare, autosomal recessive disorder, caused by deficiency of enzyme acid-alpha-glucosidase that plays important role
in glycogen metabolism. The lack of enzyme leads to abnormal glycogen storage in different tissues. Skeletal and cardiac muscles are
predominantly affected, though accumulation in liver and endothelial cells is also common.

The clinical presentation of disease varies by age - in infancy is characterized by severe generalized hypotonia, failure to thrive and hy-
pertrophic cardiomyopathy, in some cases accompanied with obstruction of left ventricular outflow tract or with different arrhythmias.
In childhood and adulthood dominates muscular weakness and respiratory problems, cardiac involvement is unusual. Prognosis of
infantile form is poor, patients usually die within two years of age. The cause of the death is uncontrollable cardiopulmonary failure. The
progression of the disease at late onset form is slower and cardiac involvement is unusual, but still the natural clinical course of disease
is unfavorable and tend to the respiratory failure and patient’s disability. This article points out to cardiovascular aspects of disease,

it’s clinical presentation, diagnosis, differential diagnosis and therapeutic options.

Key words: Pompe disease, hypotonia, muscle weakness, hypertrophic cardiomyopathy, enzymatic substitution therapy.

Uvod

Pompeho choroba (deficit kyselé alfa-glu-
kosidazy, deficit kyselé maltazy, glykogendza ty-
pu ll, GSD II) je vzacné onemocnéni, které patff
do Siroké skupiny glykogenoz.

Glykogendzy jsou obecné zplsobeny
defekty enzymd, které katalyzuji pfeménu
glykogenu na jednoduché monosacharidy.
Nedostatek téchto enzymd pak vede ke stfadani
glykogenu v fadé orgdnu a tkani, coz u klasic-
kych forem vede k rozvoji zévazného organo-
vého postiZzeni s typickymi klinickymi pfiznaky.
V literature je uvddéno nejméné 14 glykogendz,
z nichz Pompeho choroba tvofi asi 15% (1).

Pompeho choroba byla poprvé po-
psana v roce 1932 patologem J. C. Pompem
v Holandsku, kdy u 7mési¢niho kojence s téZkou
hypertofickou kardiomyopatif zaznamenal ab-
normalni akumulaci glykogenu v srde¢nim svalu
(,cardiomegalia glycogenica”) i v dalsich tkanich
(8). V roce 1963 byl pak identifikovéan enzyma-
ticky defekt a onemocnéni zafazeno mezi gly-
kogendzy (2).

Jakjiz ze synonym ndzvu onemocnéni vyply-
va, v pfipadé Pompeho choroby se jednd o defekt
enzymu kyselé alfa-glukosidazy (GAA), ktery je
zodpovédny za Stépeni glykogenu (vazby alfa
-1,4). Glykogen se hromadf pfedevsim v lyzoso-
mech, ale i cytoplazmé bunék, zvIasté v bunkach
kosterni a srde¢nf svaloviny, u nékterych forem
i v bunkéch jaternich nebo endotelovych.

Pfi¢inou je mutace genu pro GAA na dlou-
hém raménku 17. chromozomu (17g25.2-925.3).
Dosud bylo popsano vice nez 300 mutaci, nej-
¢astéji se jednd o bodové mutace a delece, mé-
né ¢asto o substituce nebo inzerce. Efekt téchto
mutaci je rdznorody — enzym mUze zcela chybét
(infantilnf forma), mUze byt snizené mnozstvi
enzymu se zachovanou aktivitou, nebo mize
byt sniZzena jeho aktivita pfi normalini produkci
(juvenilni, adultni forma) (3).

Onemocnénije vzhledem k réizné aktivité en-
zymu klinicky znacné variabilni. Aktivita enzymu
koreluje s tizi postizent a také s vékem manifesta-
ce choroby — obecné plati, Ze ¢im nizsf aktivita en-
zymu, tim zdvaznéjsi jsou formy postizeni a rozvoj
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piiznakU je casnéjsi. Pacienti s ¢asnou formou maji
aktivitu enzymu minimalni az nulovou.
Incidence Pompeho choroby je nizka,
vyskyt se lisi etnicky i geograficky. Uvadi se,
Ze vyssi incidence infantilni formy je u afro-
americké a ¢inské populace, forma s pozd-
nim nastupem pfiznakd ma vétsi frekvenci
v Holandsku. Pravé v Holandsku, kde se pro-
vadi novorozenecky screening pro tfi nej¢as-
t&jSi mutace ze suché kapky krve, je incidence
odhadovéna na 1:138 000 u klasické infantilnf
formya 1:57 000 u formy s pozdnim nastupem.
Incidence obou forem, ¢asné i pozdni, pak 1:40
000 (4). Onemocneéni je dédi¢né autozomalné re-
cesivné, muzi a Zeny jsou postizeni stejné ¢asto.

Klasifikace

Klasifikace Pompeho nemoci nenf jednot-
nd, jednotlivé formy nejsou ostie ohraniceny
a ve svych klinickych pfiznacich se prekryvaj.
Podle véku v dobé manifestace, charakteru kli-
nickych projevl choroby a pribéhu onemoc-
nénf se rozlisuji 2 zakladni typy onemocnént:



®m infantilni forma, kterou nékteff autofi jesté
rozlisuji na formu klasickou a neklasickou,

B pozdni forma, kterd zahrnuje juvenilnf
a adultni formu (5).

Klinicka manifestace

Casnd - infantilni forma je nejzavaznéjsi
formou onemocnéni. Manifestuje se v ¢asném
kojeneckém véku, obvykle nejpozdéji do 6 me-
sicd, ale castéji jiz ve 2 mésicich.

Je pro ni charakteristicky rychly prdbéh
s rychlou progresi respira¢niho a srde¢niho selhd-
ni, které vedou k umrtf béhem nékolika mésicd.

Podle retrospektivni, multicentrické studie
z roku 2006, jejimz cilem bylo charakterizovat
pfirozeny vyvoj infantilni formy Pompeho nemo-
ci, byl median véku v dobé manifestace sympto-
mU 2 mésice (0-12 mésicd), median véku v dobé
stanoveni diagndézy 4,7 mésice (stanoveni dia-
gndzy prenatadlné — 4,2 mésice) a vek umrtf 8,7
meésice (0,3-73,4 mésice).

Bylo prokédzano, ze ¢asnd manifestace pfi-
znakd zvysuje riziko ¢asné smrti (6).

Vedoucim piiznakem u klasické infantilni for-
my Pompeho nemoci je pfedeviim hypotonie
s progredujici svalovou slabosti - tzv. ,floppy baby
syndrom”. Pacienti neprospivaji jak z dvod( obtizf
pii prijmu stravy (chabé, dyskoordinované sani,
problémy s polykanim, makroglosie), tak i pro opa-
kované respiracni infekty, na kterych se podili vedle
hypoventilace pfi postizenf branice a dychacich
svalll i ¢asté aspiracni pifhody. K dechovym ob-
tiZim pfispiva i Utlak plicniho parenchymu abnor-
malné zvétsenym srdcem. Akumulace glykogenu
v hepatocytech je pri¢inou hepatomegalie.

Kardidlni postizeni u infantilni formy

Postizeni myokardu je spolu se svalovou
slabosti dalsim charakteristickym pfiznakem
infantilni formy Pompeho choroby.

Typickym ndlezem u pacient s Pompeho
nemoci je hypertrofie myokardu se zesilenim
predevsim interventrikuldrniho septa (asymet-
rickd hypertrofie) nebo septa i volné stény levé
komory (koncentricka hypertrofie). Hypertrofie
muUze byt v nékterych pfipadech az extrémni,
jsou popséany pripady, kdy dutina levé komory
byla témér obliterovédna. Hypertrofie se mze
zacit vyvijet jiz intrauterinné a byt pfitomna jiz
u novorozence, klinicky signifikantni obvykle
byva jiz ve veku 4-8 tydn( (5). Postizena je vzdy
leva komora, ale biventrikuldrni hypertrofie ne-
ni vyjimkou. Asi ve 30% pfipadl hypertrofické
septum spolu s dopfednym pohybem pfedniho
cfpu mitrdlni chlopné (systolic anterior motion,
SAM) zpUsobuje obstrukci vytokového traktu

levé komory, kterd dale zhorSuje hemodyna-
mické poméry (7).

Systolickd funkce byva inicidlné zachovang, ale
postupné dochézi ke zhorsovani funkce az k tézké
systolické dysfunkci, snizend poddajnost hypertro-
fické stény levé komory vede i k poruse diastolické
funkce. Kumrti dochazi na podkladé nezvladatel-
ného kardiopulmonalniho selhan.

Mimo hypertrofickou kardiomyopatii mze
byt Pompeho choroba déle asociovana i s rliz-
nymi arytmiemi — jak s tachyarytmiemi, tak bra-
dyarytmiemi, nékdy se mdze Pompeho choroba
poruchami rytmu manifestovat (8, 9, 10).

Glykogen je akumulovan v bunkach prevod-
niho systému — pfedevsim v burikdch AV uzlu
a v bunkach Hissova svazku. To vede k abnor-
malitdm na EKG: typicky je zkrdceny PR interval,
rozsifeni QRS komplexu, raménkové blokady, AV
blokady. V rdmci WPW obrazu mize byt pfitomna
delta vina. Patogeneze preexcitace je pfitom od-
liSnd od klasického WPW syndromu: u Pompeho
nemaci se spise nez existence pridatné spojky zva-
2uje predevsim pfimy nebo nepfimy izolac¢ni efekt
glykogenu na bunky pfevodniho systému (11).

Tachyarytmiemi, i Zivot ohrozujimi, jsou pa-
cienti ohroZeni pfedevsim pfi zatéZovych sta-
vech - pfi interkurentnich infektech, pfi febriliich,
dehydrataci a zvlasté pfi anestezii. Bradyarytmie
jsou typické spiSe pro novorozenecky vek, tézka
bradykardie u novorozence s protrahovanou po-
porodni adaptaci byla popsana jako prvni pfiznak,
ktery ved! k diagnostice Pompeho nemoci (8).

Mezi dalsi typické EKG zndmky patff vysoka
voltdz QRS komplexu odpovidajici mite hyper-
trofie levé komory. Je tfeba mit na paméti, ze pfi
hodnoceni EKG parametr(i je vzdy ddlezité po-
uzit normy pro dany vék

S ohledem na tyto skute¢nosti je podle gui-
delines z roku 2006 u pacientl s prokdzanym
onemocnénim doporuceno v ramci pravidelné-
ho kardiologického sledovéni provedeni 24hodi-
nové Holterovské monitorace v dobé stanovent
diagnézy a dale pak v pravidelnych intervalech
(5) (tabulka 1).

Neklasicka forma

V tomto pifpadé se charakteristické priznaky
nemodi jako hypotonie, opozdéni motorického
vyvoje a neprospivani objevuiji pozdéji v pribéhu
prvniho roku Zivota. U neklasické formy nedochazi
k postizeni myokardu v takové mite jako u klasické
formy, hypertrofie myokardu je méné vyjadrena,
obvykle chybi obstrukce vytokového traktu levé
komory a progrese systolické dysfunkce je po-
malejsi. Proto normalnf kardiologicky nélez u no-
vorozence nebo kojence s jinak charakteristickymi
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piiznaky diagnézu Pompeho choroby nevylucuje
a je nutné peclivé sledovani dalstho vyvoje.
Plati, Ze pravdépodobnost postizeni myokar-
du se snizuje pfi pozdéjsim nastupu onemocnént.
Pacienti s pozdéjsim néastupem klinickych
piznakl majf celkové piiznivéjsi prognodzu.

Diferencialni diagnostika

Hypertrofie myokardu mdze byt v ¢asném
détském véku soucasti klinického obrazu fady
etiologicky zna¢né rozdilnych chorob.

Nachazime ji u nékterych vrozenych srdenich
vad, typicky byva pfftomna u aortalni stendzy ne-
bo u koarktace aorty. Déale k hypertrofii myokardu
mUze vést hypertenze, v novorozeneckém a ko-
jeneckém véku nejcastéji etiologie renovaskularni
nebo hypertenze pfi vrozenych vadéch ledvin.

Specifickou jednotkou v novorozeneckém
obdobf je kardiomyopatie déti diabetickych ma-
tek. Ta je spojena s makrosomil, hypoglykémif,
hematologickymi abnormalitami i dalsimi vroze-
nymivadami. Casté je prematurita a z ni vyplyva-
jici perinatdIni komplikace — napf. RDS (respiratory
distress syndrom), NEC (necrotizing enterocolitis).
Kardiomyopatie ma obvykle benigni charakter,
hypertrofie béhem nékolika mésict regreduje.

Hypertrofickd kardiomyopatie provazi i fa-
du geneticky podminénych onemocnéni. Byva
sdruzena s urcitymi vrozenymi srde¢nimi vadami,
s facidlni stigmatizaci, neprospivanim, opozdénim
psychomotorického vyvoje a dalsimi anomalie-
mi. Jedna se pfedeviim o syndrom Noonanové,
Costello syndrom, CFC syndrom a dalsi.

Dalsi skupinou, kterou je tieba vzit v Gvahu pfi
diferencidini diagnostice, je skupina tzv. nesarko-
merickych kardiomyopatif, mezi které je Pompeho
choroba fazena. Jsou to kardiomyopatie vznikajfct
na podkladé geneticky podminéné poruchy bu-
nécného metabolizmu, jejichz podkladem jsou
mutace postihujici geny pro jiné nez sarkomerické
proteiny. Pro tyto kardiomyopatie je charakteri-
stickd jina nez autozomalné dominantni dédic-
nost, nejcastéji se jedna o autozomalné recesivni
nebo X vézanou dédi¢nost. Jak jiz bylo uvedeno
u Pompeho choroby, ¢asté jsou prevodni poruchy
a obraz nebo syndrom preexcitace. Déle na rozdil
od idiopatickych ,klasickych” hypertrofickych kar-

Tabulka 1. EKG zmény u Pompeho nemoci

zkrdceny PR interval

vysoka voltaz QRS komplexu

rozsiteni QRS komlepxu

WPW obraz

raménkové blokady

AV blokady
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Tabulka 2. Onemocnéni spojend s hypertrofii myokardu s moznou manifestaciv détském a kojeneckém véku

Idiopatické hypertroficka kardiomyopatie

Kardiomyopatie déti diabetickych matek

Nesarkomerické kardiomyopatie:
m Danonova choroba
Friedreichova ataxie

PRKA G-2 kardiomyopatie

mitochondridlni kardiomyopatie (MELAS, MERF)

kardiomyopatie pfi GSD |, Il (Coriho-Forbesova nemoc), GSD IV
mukopolysacharidozy - zvl. typ Il (syndrom Hurlerové)

metabolické kardiomyopatie (napt. porucha beta oxidace mastnych kyselin)

Kardiomyopatie sdruzené s jinymi geneticky podminénymi syndromy:

Costello syndrom

Syndrom Noonanové

Wiliams-Beurendv syndrom

LEOPARD syndrom

CFC syndrom (cardiofaciocutaneous syndrome)

| |
u
| |
| |
u
= Beckwith-Wiedemann syndrom

Fibroelastéza endokardu

Hypertrofie levé komory pfi hypertenzi - v novorozeneckém a kojeneckém véku nejcastéji etiologie
renovaskularni (stendza, trombodza a. renalis) nebo pfi VVV ledvin

Vrozené srde¢nivady spojené s hypertrofif myokardu - aortalni stendza (predevsim subvalvérni), koarktace aorty

diomyopatil, u kterych byva obvykle izolované
postizen pouze myokard, jsou u nesarkomerickych
kardiomyopatif ¢asté extrakardidlni symptomy.

Diferencidini diagnostika hypertrofie myo-
kardu v détském a kojeneckém véku je uvedena
v tabulce 2.

Kardialni postizeni u juvenilni
a adultni formy

Juvenilni forma. Prvni pfiznaky se u této
formy objevuji v prvni dekadé Zivota a dominuje
predevsim svalova slabost a respiracni obtize,
postizeni srdce je vzacné.

Adultni forma. Mze se manifestovat v $i-
rokém vékovém rozmezi - od druhé do Sesté
dekddy zivota. Ve studii, ve které bylo zahrnu-
to celkem 54 pacientd, byl median véku pfi
manifestaci prvnich pfiznak( 28 let, ale 18 %
pacientd mélo prvni projevy onemocnéni jiz
pred 12. rokem Zivota (12). Vedoucim pfizna-
kem je podobné jako u juvenilni formy svalova
slabost, pfedevsim proximalnich svalovych
skupin a trupu. Tito pacienti mohou casto
unikat spravné diagndze, mohou se skryvat
pod nejriznéjsimi diagndzami myopatif s ne-
specifickymi pfiznaky jako klidové nebo néma-
hové dusnost, poruchy spanku, Unava, jejichz
pficinou je hypoventilace (zvlasté vleze) pfi
postizeni branice a dychacich svald.

Prlbéh onemocnénf je pomaly a srdce ob-
vykle postizeno nebyva. Podle nékterych autor(
mohou byt u pacientd pfitomny zndmky subkli-
nického postizeni srde¢niho svalu; ve studii z roku
2011, kterd zahrnovala 87 pacient (median véku
44 let), byl zkrdceny PR interval zjistén u 10% pa-
cientd, 7% mélo snizenou systolickou funkci levé

komory a 5% zvétSeny objem svaloviny levé ko-
mory podle echokardiografického vysetreni (13).
Podle jiné studie, ve které se u 46 pacientt
(median veéku 48 + 12 let) sledovaly rozméry levé
komory, parametry systolické a diastolické funkce
a hodnotilo se 12svodové EKG, nebyla frekvence
postizeni myokardu hodnocena jako vyznamna
azmény byly pfisuzovany jinym vliviim — prede-
vsim prftomnosti hypertenze a véku pacientd (14).
Zavazna postizeni srde¢niho svalu jsou po-
psana spide v jednotlivych kazuistickych sdéle-
nich. Prvni kazuistika popisuje pfipad pacienta
s dilata¢nf kardiomyopatii s dysfunkci levé komo-
ry komplikovanou AV blokddou a flutterem sini,
u néhoz byla diagnéza Pompeho choroby stano-
vena na zakladé endomyokardidini biopsie (15).
Déle je popisovan pfipad umrti pacienta
s adultni formou, u kterého byla pficinou smrti
akutni disekce aorty (16). U pacientd s Pompeho
nemoci byla prokdzéna akumulace glykogenu
v hladkych svalovych bunkach cévni stény, coz
zpUsobuje jejich snizenou elasticitu (17). Postizena
byvé nejen aorta, ale zejména velké a malé mozko-
vé tepny s tendenci ke vzniku aneuryzmat (18, 19).

Diagnostika

V laboratornich vysetfenich nachazime zvy-
Senou hladinu kreatinkindzy (CK), kterd byva
az 10-15nasobné zvysena, nejvyssi hodnoty
maji pacienti s infantilni formou. Byvaji zvysené
jaterni transamindzy (AST, ALT) a laktatdehyd-
rogendza (LDH). U malé ¢asti pacientl (spise
s pozdni manifestaci) mohou byt hodnoty CK
a transamindz ve fyziologickém rozmexzi.

U kojencll pozorujeme zvétseni srde¢niho
stinu na rentgenovém snimku, ve véku 4 mési-
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cl je kardiomegalie pfitomna u 92 % pacientd
(3). Echokardiografické vysetieni stanovi rozsah
hypertrofie myokardu, pfipadnou pfitomnost
obstrukce vytokového traktu levé komory
a zhodnoti srde¢ni funkci. Hypertrofie myokar-
du mdze byt patrnd jiz prenatalné pfi fetdlnim
echokardiografickém vysetfent.

Na EKG kfivce nalézdme v typickych pfipa-
dech zkrdceny PR interval a vysokou voltdz QRS
komplexu.

Svalova biopsie je cennym diagnostickym
voditkem, ve svalovych burnkdach Ize imuno-
histochemickymi a histopatologickymi me-
todami prokazat zvysenou kumulaci glyko-
genu. Svalové buriky nemusi byt postizeny
stejnomeérné, proto negativni nalez diagnozu
Pompeho nemoci nevylucuje.

Definitivni diagndzu stanovi enzymologické
vySetfeni — stanovuje se piitomnost GAA a jeji en-
zymaticka aktivita. Zlatym standardem je vysetfeni
na kulturach koZnich fibroblastd nebo z materidlu
ze svalové biopsie. Pacienti s infantilni formou maji
aktivitu minimalni az nulovou, u pacient( s pozdnf
manifestaci aktivita kolisd od 10 do 40%.

Relativné novou metodou je moznost vy-
Setfeni aktivity enzymu ze suché kapky krve
— tento test je vhodny zejména jako scree-
ningové vysetfeni u pacientd, u nichz pfizna-
ky vedou k podezfeni na Pompeho nemoc.
Vyhodou je minimalni invazivita a rychlost
metody, coZz mize zejména u pacientl s in-
fantilni formou vyznamné ovlivnit dalsi dia-
gnosticky a lécebny postup.

Pozitivni ndlez je poté tfeba potvrdit vyset-
fenim GAA na kulturdch fibroblastd, lymfocytd
nebo svalovych bunék.

Molekuldrné genetické vysetfeni pak iden-
tifikaci mutace definitivné potvrdi diagnozu
a uzndmych mutaci umozni v postizenych ro-
dinédch identifikaci heterozygot( a stanovi riziko
postizeni pro budouci potomky.

Lécba

Donedévna byla [é¢ba Pompeho nemoci
omezena na symptomatickou terapii. Urcity
efekt pfindsela pacientdm vysokobilkovinna
a nizkosacharidova dieta a intenzivni rehabi-
litace. V pozdnich fazich pak byli pacienti od-
kazani na lécbu srde¢niho selhdni a pfi jinak
nezvladatelné respira¢ni insuficienci na umeélou
plicni ventilaci.

Od roku 2006 je vsak dostupna enzymaticka
substitu¢ni terapie; jedna se o rekombinantni ky-
selou alfa-1,4-glukosidazu — rhGAA (recombinant
human enzyme alpha-glucosidase, alglukosida-
se alfa, Myozyme).



Preparat vyznamné ovliviuje pribéh one-
mocneni, zpomaluje progresi a snizuje riziko
smrti. Podle fady studif je zfejmé, Ze &¢im cas-
néjsi je zahajenf 1écby, tim lepsi jsou vysledky.
Nejlepsich vysledkd pfi [é¢bé rhGAA je dosa-
hovano u infantilni formy. U pozdni formy jsou
vysledky méné priznivé, ale i u dospélych do-
chazi ke zlepSenf svalové sily a odddlila se doba
potfeby umélé plicni ventilace.

Pripravek je aplikovén parenterainé, v dévce
20 mg/kg v krétkych infuzich kazdé dva tydny.

Mimo klinického zlepsenti Ize efekt enzyma-
tické terapie sledovat i na echokardiografickych
a EKG nélezech — byla pozorovana redukce hy-
pertrofie myokardu, |é¢ba vedla k prodlouzenf
PRintervalu a snizeni voltdze ze svodd nad levou
komorou. Proto i tyto parametry mohou byt cen-
né pro monitoraci terapeutické odpovédi (3, 20).

| pfes tyto pokroky v lé¢bé zlstava nedilnou
soucasti péce o pacienty intenzivni péce o dychacf
cesty, rehabilitace a lé¢ba interkurentnich infektd.

Zaveér

Prestoze Pompeho choroba je vzécné one-
mocnéni, je na néj tfeba pomyslet u neprospi-
vajictho kojence, u kterého je zjisténa vyznamna
hypotonie spojena s kardiomegalii. Pro infantilnf
formu je charakteristicky rozvoj hypertrofické
kardiomyopatie s typickymi EKG zménami.
V diferencialni diagnostice je tfeba odlisit ta
onemocnén, kterd u novorozence nebo ko-
jence vedou podobné jako Pompeho choroba
k hypertrofii srde¢niho svalu. V€asné stanoveni

diagndzy a nasledné zahajeni enzymatickeé sub-
stitu¢ni terapie mdze vyznamné zlepsit jinak
infaustni progndzu onemocnént.

U juvenilni a adultni formy onemocnéni je
postizeni srdce vzacné, dominuji pfiznaky sva-
lové slabosti a respiracni obtize. Enzymaticka
substitu¢nf terapie u této formy hraje mensf rolj,
presto spole¢né s multidisciplinarni péci maze
zlepsit kvalitu Zivota.
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