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Projekt vyhladavania pacientov s Pompeho chorobou
skriningovym vysetrenim suchou kvapkou krvi — noveé
inStrukcie a nové odporucania pre klinickd prax
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Vazena pani kolegyria, vaZeny pan
kolega, v roku 2008 sme Vas prvykrat
oslovili s moznostou zapojit sa do pro-
jektu vyhladavania pacientov s Pompeho
chorobou pomocou skriningového vy-
Setrenia suchou kvapkou krvi u rizi-
kovych jedincov s pletencovou svalovou
slabostou neurcitej etiologie, asympto-
matickou hyperCKémiou alebo s respi-
ra¢nou nedostato¢nostou. Dnes méZeme
konstatovat, Ze vdaka VasSej spolupraci sa
vySetrenie metddou suchej kvapky krvi
stalo beZnym diagnostickym vySetrenim
v neurologickej praxi.

Suchou kvapkou krvi sme vySetrili
viac ako 4 000 rizikovych jedincovau 17
pacientov sa diagnostikovala Pompeho
choroba. Pred spustenim projektu ne-
bola v SR ani u jedného pacienta dia-
gnostikovana juvenilna ani adultna for-
ma Pompeho choroby. Prevalenciou 3,17
diagnostikovanych pacientov na 1 milién
obyvatelov sme sa zaradili k 10 najispes-
nej$im krajinam v Eurépe.

Pocet vySetrenych pacientov
a spolupracujacich odosielajtcich le-
karov kazdoroc¢ne rastie. Dovolujeme si
upozornit na skuto¢nost, Ze zvySujici sa
pocet vzoriek neprinasa priamo imer-
ne zvySeny zachyt pacientov s Pompeho
chorobou. Je to spésobené tym, Ze skri-
ningovy odber sa uskutoc¢nil aj u jedin-
cov, ktorych zaradenie do projektu bolo
z hladiska klinickych nalezov a labora-
tornych vysledkov problematické, resp.
neodévodnené.

S cielom racionalneho zlepSenia vy-
beru rizikovych jedincov do projektu skri-
ningového vyhladavania Pompeho choroby
si Vas dovolujeme upozornit na niekolko
zavaznych skuto¢nosti a odporacani:

1.

Signifikantny a prakticky konStantny
prejav Pompeho choroby je zvySena
hladina kreatinkinazy (CK) v sére.
Podla vysledkov roznych §tudii ma
97 - 100 % pacientov s Pompeho
chorobou v sére zvySena hladiny
CK. International Pompe Registry
udava hyperCKémiu u 97 % pacien-
tov s Pompeho chorobou. Normalnu
hladinu CK v sére majt len cca 3 %
pacientov s Pompeho chorobou, ktori
mavaja klinicky mierne myopatické
priznaky alebo ndmahovt dychavic-
nost. V slovenskom registri Pompeho
choroby maja vSetci 17 (100 %) pacienti
zvySen( hladinu CK v rozmedzi od 5,11
- 30,35 ukat/I (norma do 2,83). Z rizi-
kovych jedincov vySetrenych neuro-
l6gmi z celej SR malo zvySent hladinu
v sére len 43 %, normalnu hladinu CK
v sére 35 % a aZ 22 % jedincov nemalo
vySetrent hladinu CK v sére! Dosledne
Vas ziadame, aby ste u pacientov in-
dikovanych na skriningové vySetre-
nie Pompeho choroby vZdy pred nim
vySetrili hladinu CK v sére a zistena
hodnotu zapisali do Ziadanky.

Z hladiska prognoézy pacientov
s Pompeho chorobou je rozhoduja-
ce v€asné urcenie spravnej diagnoézy
a nasledna ordinacia enzymatickej
substitu¢nej lie¢by rekombinant-
nou alfa-glukozidazou. U doj¢iat
s infantilnou formou, ktoré tvoria
10 - 15 % z celkového pocltu pacien-
tov s Pompeho chorobou, musi byt
diagnéza potvrdena ¢o najskér po
narodeni, aby mohla byt enzyma-
ticka substitu¢na liecba G¢inna. Pri
manifestacii svalovej slabosti a hyper-
CKémie u deti a vadolescencii je vzdy

indikované skriningové vySetrenie
suchou kvapkou krvi na juvenilnt
formu Pompeho choroby. Adultna
forma sa manifestuje vo veku od 18
do 50 rokov, preto pri realizacii skri-
ningového vySetrenia suchou kvap-
kou krvi treba preferovat dospelych
rizikovych jedincov do veku 50 ro-
kov. V SR sme zachytili vzacny vznik
Pompeho choroby vo veku nad 60
rokov len u jednej pacientky.

. Pompeho choroba sa klinicky pre-

javuje heteregénnou symptoma-
tolégiou a moéze imitovat rézne
neuromuskularne ochorenia. Ak pa-
cienti s tymito ochoreniami nemaj
definitivhe stanovena diagnozu, je
u nich nutné realizovat skriningové
vySetrenie na Pompeho chorobu. V SR
vSetci 10 pacienti s adultnymi formami
Pompeho choroby mali povodne sta-
novené ,mylné“ diagnézy (myopatie
nejasnej etiologie, pletencové svalové
dystrofie, facioskapulohumeralna sva-
lova dystrofia, myotonicka dystrofia,
chronicka polymyozitida, chronicka
hepatopatia, asymptomaticka per-
zistujaca hyperCKémia). Podla lite-
rarnych zdrojov je sucht1 kvapku krvi
potrebné vySetrit aj pri niekol'kych
zriedkavych klinickych fenotypoch
nejasnej etiologie - bilateralna pozvol-
ne sa zhorsujica semiptoza, progre-
dujaca dyzartria, progredujtca slabost
jazyka a dysfagia, slabost axiadlneho
svalstva, izolovana respirac¢na insufi-
ciencia brani¢ného typu.

. Na zaklade upozornenia v liste

z Ustavu lekarskej biologie, genetiky
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genetiky a klinickej genetiky,
Bratislava, uskutocniovat enzymo-
logické vySetrenie z plnej krvi u pa-
cientov s pozitivhymi a hrani¢nymi
nalezmi zo suchej kvapky krvi.
Rajonni lekari cca u 30 % pacien-
tov s hrani¢nym vysledkom suchejkvapky
krvi neuskutoc¢nili odport¢ané enzymo-
logické vySetrenie. Metoda suchej kvap-
ky krvi slazi ako skriningova metoda
na vySetrenie Pompeho choroby. Jej
hrani¢ny a pozitivny vysledok je nutné
definitivne potvrdit enzymologickym
a molekulovo-genetickym vySetrenim.

Dakujeme Vam za kvalitna spo-
lupracu, vdaka ktorej sa nam pomocou
skriningového vySetrenia spolo¢ne poda-
rilo diagnostikovat Pompeho chorobu u 17
pacientov. Verime, Ze aj nadalej budeme
pokracovat v tomto zmysluplnom projek-
te. Okrem diagnostikovania dalSich pa-
cientov je nasim cielom skratit ¢as medzi
manifestaciou prvych priznakov choroby
a urcenim spravnej diagnézy Pompeho
choroby. Priazniva progndza pacientov
s Pompeho chorobou zavisi od rychleho
urcenia spravnej diagnozy a naslednej or-
dinacie enzymatickej substitucnejliecby.
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