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Úvod
Pompeho choroba (deficit kyselé alfa-glu-

kosidázy, deficit kyselé maltázy, glykogenóza ty-

pu II, GSD II) je vzácné onemocnění, které patří 

do široké skupiny glykogenóz.

Glykogenózy jsou obecně způsobeny 

defekty enzymů, které katalyzují přeměnu 

glykogenu na jednoduché monosacharidy. 

Nedostatek těchto enzymů pak vede ke střádání 

glykogenu v řadě orgánů a tkání, což u klasic-

kých forem vede k rozvoji závažného orgáno-

vého postižení s typickými klinickými příznaky. 

V literatuře je uváděno nejméně 14 glykogenóz, 

z nichž Pompeho choroba tvoří asi 15 % (1).

Pompeho choroba byla poprvé po-

psána v roce 1932 patologem J. C. Pompem 

v Holandsku, kdy u 7měsíčního kojence s těžkou 

hypertofickou kardiomyopatií zaznamenal ab-

normální akumulaci glykogenu v srdečním svalu 

(„cardiomegalia glycogenica“) i v dalších tkáních 

(8). V roce 1963 byl pak identifikován enzyma-

tický defekt a onemocnění zařazeno mezi gly-

kogenózy (2).

Jak již ze synonym názvu onemocnění vyplý-

vá, v případě Pompeho choroby se jedná o defekt 

enzymu kyselé alfa-glukosidázy (GAA), který je 

zodpovědný za štěpení glykogenu (vazby alfa 

-1,4). Glykogen se hromadí především v lyzoso-

mech, ale i cytoplazmě buněk, zvláště v buňkách 

kosterní a srdeční svaloviny, u některých forem 

i v buňkách jaterních nebo endotelových.

Příčinou je mutace genu pro GAA na dlou-

hém raménku 17. chromozomu (17q25.2-q25.3). 

Dosud bylo popsáno více než 300 mutací, nej-

častěji se jedná o bodové mutace a delece, mé-

ně často o substituce nebo inzerce. Efekt těchto 

mutací je různorodý – enzym může zcela chybět 

(infantilní forma), může být snížené množství 

enzymu se zachovanou aktivitou, nebo může 

být snížena jeho aktivita při normální produkci 

(juvenilní, adultní forma) (3).

Onemocnění je vzhledem k různé aktivitě en-

zymu klinicky značně variabilní. Aktivita enzymu 

koreluje s tíží postižení a také s věkem manifesta-

ce choroby – obecně platí, že čím nižší aktivita en-

zymu, tím závažnější jsou formy postižení a rozvoj 

příznaků je časnější. Pacienti s časnou formou mají 

aktivitu enzymu minimální až nulovou.

Incidence Pompeho choroby je nízká, 

výskyt se liší etnicky i geograficky. Uvádí se, 

že vyšší incidence infantilní formy je u afro-

americké a čínské populace, forma s pozd-

ním nástupem příznaků má větší frekvenci 

v Holandsku. Právě v Holandsku, kde se pro-

vádí novorozenecký screening pro tři nejčas-

tější mutace ze suché kapky krve, je incidence 

odhadována na 1 : 138 000 u klasické infantilní 

formy a 1 : 57 000 u formy s pozdním nástupem. 

Incidence obou forem, časné i pozdní, pak 1 : 40 

000 (4). Onemocnění je dědičné autozomálně re-

cesivně, muži a ženy jsou postiženi stejně často.

Klasifi kace
Klasifikace Pompeho nemoci není jednot-

ná, jednotlivé formy nejsou ostře ohraničeny 

a ve svých klinických příznacích se překrývají. 

Podle věku v době manifestace, charakteru kli-

nických projevů choroby a průběhu onemoc-

nění se rozlišují 2 základní typy onemocnění:

Pompeho choroba očima dětského kardiologa
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 infantilní forma, kterou někteří autoři ještě 

rozlišují na formu klasickou a neklasickou,

 pozdní forma, která zahrnuje juvenilní 

a adultní formu (5).

Klinická manifestace
Časná – infantilní forma je nejzávažnější 

formou onemocnění. Manifestuje se v časném 

kojeneckém věku, obvykle nejpozději do 6 mě-

síců, ale častěji již ve 2 měsících.

Je pro ni charakteristický rychlý průběh 

s rychlou progresí respiračního a srdečního selhá-

ní, které vedou k úmrtí během několika měsíců.

Podle retrospektivní, multicentrické studie 

z roku 2006, jejímž cílem bylo charakterizovat 

přirozený vývoj infantilní formy Pompeho nemo-

ci, byl medián věku v době manifestace sympto-

mů 2 měsíce (0–12 měsíců), medián věku v době 

stanovení diagnózy 4,7 měsíce (stanovení dia-

gnózy prenatálně – 4,2 měsíce) a věk úmrtí 8,7 

měsíce (0,3–73,4 měsíce).

Bylo prokázáno, že časná manifestace pří-

znaků zvyšuje riziko časné smrti (6).

Vedoucím příznakem u klasické infantilní for-

my Pompeho nemoci je především hypotonie 

s progredující svalovou slabostí – tzv. „floppy baby 

syndrom“. Pacienti neprospívají jak z důvodů obtíží 

při příjmu stravy (chabé, dyskoordinované sání, 

problémy s polykáním, makroglosie), tak i pro opa-

kované respirační infekty, na kterých se podílí vedle 

hypoventilace při postižení bránice a dýchacích 

svalů i časté aspirační příhody. K dechovým ob-

tížím přispívá i útlak plicního parenchymu abnor-

málně zvětšeným srdcem. Akumulace glykogenu 

v hepatocytech je příčinou hepatomegalie.

Kardiální postižení u infantilní formy
Postižení myokardu je spolu se svalovou 

slabostí dalším charakteristickým příznakem 

infantilní formy Pompeho choroby.

Typickým nálezem u pacientů s Pompeho 

nemocí je hypertrofie myokardu se zesílením 

především interventrikulárního septa (asymet-

rická hypertrofie) nebo septa i volné stěny levé 

komory (koncentrická hypertrofie). Hypertrofie 

může být v některých případech až extrémní, 

jsou popsány případy, kdy dutina levé komory 

byla téměř obliterována. Hypertrofie se může 

začít vyvíjet již intrauterinně a být přítomna již 

u novorozence, klinicky signifikantní obvykle 

bývá již ve věku 4–8 týdnů (5). Postižena je vždy 

levá komora, ale biventrikulární hypertrofie ne-

ní výjimkou. Asi ve 30 % případů hypertrofické 

septum spolu s dopředným pohybem předního 

cípu mitrální chlopně (systolic anterior motion, 

SAM) způsobuje obstrukci výtokového traktu 

levé komory, která dále zhoršuje hemodyna-

mické poměry (7).

Systolická funkce bývá iniciálně zachovaná, ale 

postupně dochází ke zhoršování funkce až k těžké 

systolické dysfunkci, snížená poddajnost hypertro-

fické stěny levé komory vede i k poruše diastolické 

funkce. K úmrtí dochází na podkladě nezvladatel-

ného kardiopulmonálního selhání.

Mimo hypertrofickou kardiomyopatii může 

být Pompeho choroba dále asociována i s růz-

nými arytmiemi – jak s tachyarytmiemi, tak bra-

dyarytmiemi, někdy se může Pompeho choroba 

poruchami rytmu manifestovat (8, 9, 10).

Glykogen je akumulován v buňkách převod-

ního systému – především v buňkách AV uzlu 

a v buňkách Hissova svazku. To vede k abnor-

malitám na EKG: typický je zkrácený PR interval, 

rozšíření QRS komplexu, raménkové blokády, AV 

blokády. V rámci WPW obrazu může být přítomna 

delta vlna. Patogeneze preexcitace je přitom od-

lišná od klasického WPW syndromu: u Pompeho 

nemoci se spíše než existence přídatné spojky zva-

žuje především přímý nebo nepřímý izolační efekt 

glykogenu na buňky převodního systému (11).

Tachyarytmiemi, i život ohrožujími, jsou pa-

cienti ohroženi především při zátěžových sta-

vech – při interkurentních infektech, při febríliích, 

dehydrataci a zvláště při anestezii. Bradyarytmie 

jsou typické spíše pro novorozenecký věk, těžká 

bradykardie u novorozence s protrahovanou po-

porodní adaptací byla popsána jako první příznak, 

který vedl k diagnostice Pompeho nemoci (8).

Mezi další typické EKG známky patří vysoká 

voltáž QRS komplexu odpovídající míře hyper-

trofie levé komory. Je třeba mít na paměti, že při 

hodnocení EKG parametrů je vždy důležité po-

užít normy pro daný věk

S ohledem na tyto skutečnosti je podle gui-

delines z roku 2006 u pacientů s prokázaným 

onemocněním doporučeno v rámci pravidelné-

ho kardiologického sledování provedení 24hodi-

nové Holterovské monitorace v době stanovení 

diagnózy a dále pak v pravidelných intervalech 

(5) (tabulka 1).

Neklasická forma
V tomto případě se charakteristické příznaky 

nemoci jako hypotonie, opoždění motorického 

vývoje a neprospívání objevují později v průběhu 

prvního roku života. U neklasické formy nedochází 

k postižení myokardu v takové míře jako u klasické 

formy, hypertrofie myokardu je méně vyjádřena, 

obvykle chybí obstrukce výtokového traktu levé 

komory a progrese systolické dysfunkce je po-

malejší. Proto normální kardiologický nález u no-

vorozence nebo kojence s jinak charakteristickými 

příznaky diagnózu Pompeho choroby nevylučuje 

a je nutné pečlivé sledování dalšího vývoje.

Platí, že pravděpodobnost postižení myokar-

du se snižuje při pozdějším nástupu onemocnění.

Pacienti s pozdějším nástupem klinických 

příznaků mají celkově příznivější prognózu.

Diferenciální diagnostika
Hypertrofie myokardu může být v časném 

dětském věku součástí klinického obrazu řady 

etiologicky značně rozdílných chorob.

Nacházíme ji u některých vrozených srdečních 

vad, typicky bývá přítomna u aortální stenózy ne-

bo u koarktace aorty. Dále k hypertrofii myokardu 

může vést hypertenze, v novorozeneckém a ko-

jeneckém věku nejčastěji etiologie renovaskulární 

nebo hypertenze při vrozených vadách ledvin.

Specifickou jednotkou v novorozeneckém 

období je kardiomyopatie dětí diabetických ma-

tek. Ta je spojena s makrosomií, hypoglykémií, 

hematologickými abnormalitami i dalšími vroze-

nými vadami. Častá je prematurita a z ní vyplýva-

jící perinatální komplikace – např. RDS (respiratory 

distress syndrom), NEC (necrotizing enterocolitis). 

Kardiomyopatie má obvykle benigní charakter, 

hypertrofie během několika měsíců regreduje.

Hypertrofická kardiomyopatie provází i řa-

du geneticky podmíněných onemocnění. Bývá 

sdružena s určitými vrozenými srdečními vadami, 

s faciální stigmatizací, neprospíváním, opožděním 

psychomotorického vývoje a dalšími anomálie-

mi. Jedná se především o syndrom Noonanové, 

Costello syndrom, CFC syndrom a další.

Další skupinou, kterou je třeba vzít v úvahu při 

diferenciální diagnostice, je skupina tzv. nesarko-

merických kardiomyopatií, mezi které je Pompeho 

choroba řazena. Jsou to kardiomyopatie vznikající 

na podkladě geneticky podmíněné poruchy bu-

něčného metabolizmu, jejichž podkladem jsou  

mutace postihující geny pro jiné než sarkomerické 

proteiny. Pro tyto kardiomyopatie je charakteri-

stická jiná než autozomálně dominantní dědič-

nost, nejčastěji se jedná o autozomálně recesivní 

nebo X vázanou dědičnost. Jak již bylo uvedeno 

u Pompeho choroby, časté jsou převodní poruchy 

a obraz nebo syndrom preexcitace. Dále na rozdíl 

od idiopatických „klasických“ hypertrofických kar-

Tabulka 1. EKG změny u Pompeho nemoci

zkrácený PR interval

vysoká voltáž QRS komplexu

rozšíření QRS komlepxu

WPW obraz

raménkové blokády

AV blokády
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diomyopatií, u kterých bývá obvykle izolovaně 

postižen pouze myokard, jsou u nesarkomerických 

kardiomyopatií časté extrakardiální symptomy.

Diferenciální diagnostika hypertrofie myo-

kardu v dětském a kojeneckém věku je uvedena 

v tabulce 2.

Kardiální postižení u juvenilní 
a adultní formy

Juvenilní forma. První příznaky se u této 

formy objevují v první dekádě života a dominuje 

především svalová slabost a respirační obtíže, 

postižení srdce je vzácné.

Adultní forma. Může se manifestovat v ši-

rokém věkovém rozmezí – od druhé do šesté 

dekády života. Ve studii, ve které bylo zahrnu-

to celkem 54 pacientů, byl medián věku při 

manifestaci prvních příznaků 28 let, ale 18 % 

pacientů mělo první projevy onemocnění již 

před 12. rokem života (12). Vedoucím přízna-

kem je podobně jako u juvenilní formy svalová 

slabost, především proximálních svalových 

skupin a trupu. Tito pacienti mohou často 

unikat správné diagnóze, mohou se skrývat 

pod nejrůznějšími diagnózami myopatií s ne-

specifickými příznaky jako klidová nebo náma-

hová dušnost, poruchy spánku, únava, jejichž 

příčinou je hypoventilace (zvláště vleže) při 

postižení bránice a dýchacích svalů.

Průběh onemocnění je pomalý a srdce ob-

vykle postiženo nebývá. Podle některých autorů 

mohou být u pacientů přítomny známky subkli-

nického postižení srdečního svalu; ve studii z roku 

2011, která zahrnovala 87 pacientů (medián věku 

44 let), byl zkrácený PR interval zjištěn u 10 % pa-

cientů, 7 % mělo sníženou systolickou funkci levé 

komory a 5 % zvětšený objem svaloviny levé ko-

mory podle echokardiografického vyšetření (13).

Podle jiné studie, ve které se u 46 pacientů 

(medián věku 48 ± 12 let) sledovaly rozměry levé 

komory, parametry systolické a diastolické funkce 

a hodnotilo se 12svodové EKG, nebyla frekvence 

postižení myokardu hodnocena jako významná 

a změny byly přisuzovány jiným vlivům – přede-

vším přítomnosti hypertenze a věku pacientů (14).

Závažná postižení srdečního svalu jsou po-

psána spíše v jednotlivých kazuistických sděle-

ních. První kazuistika popisuje případ pacienta 

s dilatační kardiomyopatií s dysfunkcí levé komo-

ry komplikovanou AV blokádou a flutterem síní, 

u něhož byla diagnóza Pompeho choroby stano-

vena na základě endomyokardiální biopsie (15).

Dále je popisován případ úmrtí pacienta 

s adultní formou, u kterého byla příčinou smrti 

akutní disekce aorty (16). U pacientů s Pompeho 

nemocí byla prokázána akumulace glykogenu 

v hladkých svalových buňkách cévní stěny, což 

způsobuje jejich sníženou elasticitu (17). Postižena 

bývá nejen aorta, ale zejména velké a malé mozko-

vé tepny s tendencí ke vzniku aneuryzmat (18, 19).

Diagnostika
V laboratorních vyšetřeních nacházíme zvý-

šenou hladinu kreatinkinázy (CK), která bývá 

až 10–15násobně zvýšená, nejvyšší hodnoty 

mají pacienti s infantilní formou. Bývají zvýšené 

jaterní transaminázy (AST, ALT) a laktátdehyd-

rogenáza (LDH). U malé části pacientů (spíše 

s pozdní manifestací) mohou být hodnoty CK 

a transamináz ve fyziologickém rozmezí.

U kojenců pozorujeme zvětšení srdečního 

stínu na rentgenovém snímku, ve věku 4 měsí-

ců je kardiomegalie přítomna u 92 % pacientů 

(3). Echokardiografické vyšetření stanoví rozsah 

hypertrofie myokardu, případnou přítomnost 

obstrukce výtokového traktu levé komory 

a zhodnotí srdeční funkci. Hypertrofie myokar-

du může být patrná již prenatálně při fetálním 

echokardiografickém vyšetření.

Na EKG křivce nalézáme v typických přípa-

dech zkrácený PR interval a vysokou voltáž QRS 

komplexu.

Svalová biopsie je cenným diagnostickým 

vodítkem, ve svalových buňkách lze imuno-

histochemickými a histopatologickými me-

todami prokázat zvýšenou kumulaci glyko-

genu. Svalové buňky nemusí být postiženy 

stejnoměrně, proto negativní nález diagnózu 

Pompeho nemoci nevylučuje.

Definitivní diagnózu stanoví enzymologické 

vyšetření – stanovuje se přítomnost GAA a její en-

zymatická aktivita. Zlatým standardem je vyšetření 

na kulturách kožních fibroblastů nebo z materiálu 

ze svalové biopsie. Pacienti s infantilní formou mají 

aktivitu minimální až nulovou, u pacientů s pozdní 

manifestací aktivita kolísá od 10 do 40 %.

Relativně novou metodou je možnost vy-

šetření aktivity enzymu ze suché kapky krve 

– tento test je vhodný zejména jako scree-

ningové vyšetření u pacientů, u nichž přízna-

ky vedou k podezření na Pompeho nemoc. 

Výhodou je minimální invazivita a rychlost 

metody, což může zejména u pacientů s  in-

fantilní formou významně ovlivnit další dia-

gnostický a léčebný postup.

Pozitivní nález je poté třeba potvrdit vyšet-

řením GAA na kulturách fibroblastů, lymfocytů 

nebo svalových buněk.

Molekulárně genetické vyšetření pak iden-

tifikací mutace definitivně potvrdí diagnózu 

a u známých mutací umožní v postižených ro-

dinách identifikaci heterozygotů a stanoví riziko 

postižení pro budoucí potomky.

Léčba
Donedávna byla léčba Pompeho nemoci 

omezena na symptomatickou terapii. Určitý 

efekt přinášela pacientům vysokobílkovinná 

a nízkosacharidová dieta a intenzivní rehabi-

litace. V pozdních fázích pak byli pacienti od-

kázáni na léčbu srdečního selhání a při jinak 

nezvladatelné respirační insuficienci na umělou 

plicní ventilaci.

Od roku 2006 je však dostupná enzymatická 

substituční terapie; jedná se o rekombinantní ky-

selou alfa-1,4-glukosidázu – rhGAA (recombinant 

human enzyme alpha-glucosidase, alglukosida-

se alfa, Myozyme).

Tabulka 2. Onemocnění spojená s hypertrofií myokardu s možnou manifestací v dětském a kojeneckém věku

Idiopatická hypertrofická kardiomyopatie 

Kardiomyopatie dětí diabetických matek 

Nesarkomerické kardiomyopatie:

 Danonova choroba

 Friedreichova ataxie

 PRKA G-2 kardiomyopatie

 kardiomyopatie při GSD I, III (Coriho-Forbesova nemoc), GSD IV

 mukopolysacharidózy - zvl. typ III (syndrom Hurlerové)

 mitochondriální kardiomyopatie (MELAS, MERF)

 metabolické kardiomyopatie (např. porucha beta oxidace mastných kyselin)

Kardiomyopatie sdružené s jinými geneticky podmíněnými syndromy:

 Costello syndrom

 Syndrom Noonanové

 Wiliams-Beurenův syndrom

 LEOPARD syndrom

 CFC syndrom (cardiofaciocutaneous syndrome)

 Beckwith-Wiedemann syndrom

Fibroelastóza endokardu 

Hypertrofie levé komory při hypertenzi - v novorozeneckém a kojeneckém věku nejčastěji etiologie 

renovaskulární (stenóza, trombóza a. renalis) nebo při VVV ledvin

Vrozené srdeční vady spojené s hypertrofií myokardu - aortální stenóza (především subvalvární), koarktace aorty 
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Přehledové články

Preparát významně ovlivňuje průběh one-

mocnění, zpomaluje progresi a snižuje riziko 

smrti. Podle řady studií je zřejmé, že čím čas-

nější je zahájení léčby, tím lepší jsou výsledky. 

Nejlepších výsledků při léčbě rhGAA je dosa-

hováno u infantilní formy. U pozdní formy jsou 

výsledky méně příznivé, ale i u dospělých do-

chází ke zlepšení svalové síly a oddálila se doba 

potřeby umělé plicní ventilace.

Přípravek je aplikován parenterálně, v dávce 

20 mg/kg v krátkých infuzích každé dva týdny.

Mimo klinického zlepšení lze efekt enzyma-

tické terapie sledovat i na echokardiografických 

a EKG nálezech – byla pozorována redukce hy-

pertrofie myokardu, léčba vedla k prodloužení 

PR intervalu a snížení voltáže ze svodů nad levou 

komorou. Proto i tyto parametry mohou být cen-

né pro monitoraci terapeutické odpovědi (3, 20).

I přes tyto pokroky v léčbě zůstává nedílnou 

součástí péče o pacienty intenzivní péče o dýchací 

cesty, rehabilitace a léčba interkurentních infektů.

Závěr
Přestože Pompeho choroba je vzácné one-

mocnění, je na něj třeba pomýšlet u neprospí-

vajícího kojence, u kterého je zjištěna významná 

hypotonie spojená s kardiomegalií. Pro infantilní 

formu je charakteristický rozvoj hypertrofické 

kardiomyopatie s  typickými EKG změnami. 

V diferenciální diagnostice je třeba odlišit ta 

onemocnění, která u novorozence nebo ko-

jence vedou podobně jako Pompeho choroba 

k hypertrofii srdečního svalu. Včasné stanovení 

diagnózy a následné zahájení enzymatické sub-

stituční terapie může významně zlepšit jinak 

infaustní prognózu onemocnění.

U juvenilní a adultní formy onemocnění je 

postižení srdce vzácné, dominují příznaky sva-

lové slabosti a respirační obtíže. Enzymatická 

substituční terapie u této formy hraje menší roli, 

přesto společně s multidisciplinární péčí může 

zlepšit kvalitu života.
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