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POMPEHO CHOROBA (GLYKOGENÓZA II. TYPU) – PATOGENÉZA, 
KLINICKÝ OBRAZ A AKTUÁLNE TRENDY V DIAGNOSTIKE A LIEČBE

Peter Špalek

Centrum pre neuromuskulárne ochorenia, Neurologická klinika SZU a UN Bratislava-Ružinov

Pompeho choroba je vzácne autozómovo recesívne, progresívne a obvykle fatálne neuromuskulárne ochorenie. Príčinou ochore-
nia je deficit kyslej lyzozómovej α-glukozidázy, ktorý spôsobuje akumuláciu glykogénu vo svalových vláknach a manifestuje sa 
progresívnou svalovou slabosťou. Vo všeobecnosti existuje určitá korelácia medzi reziduálnou aktivitou α-glukozidázy a závaž-
nosťou klinického postihnutia. Klasická infantilná forma (early-onset) nemá žiadnu enzymatickú aktivitu a manifestuje sa ťaž-
kou svalovou slabosťou, kardiomyopatiou a respiračným zlyhávaním. Úmrtie nastáva obvykle pred dovŕšením 1. roka. Pacienti so 
vznikom Pompeho choroby v dospelosti (late-onset) majú určitý stupeň reziduálnej enzymatickej aktivity. Najčastejším klinickým 
prejavom adultnej formy Pompeho choroby je pomaly progredujúca myopatia. Niektoré adultné formy však vykazujú značnú feno-
typickú diverzitu. Priebeh adultnej formy Pompeho choroby je obvykle progredujúci, zneschopňujúci a často fatálny. Určovanie 
deficitnej aktivity α-glukozidázy v suchej kvapke krvi predstavuje rýchly a spoľahlivý diagnostický test na vyhľadávanie pacientov 
s Pompeho chorobou. Diagnózu definitívne potvrdí enzymologické vyšetrenie aktivity α-glukozidázy v leukocytoch, kultúrach 
fibroblastov alebo vo svalových vláknach. Pompeho choroba môže byť definitívne diagnosticky potvrdená aj DNA analýzou 
a verifikáciou príslušnej mutácie v géne pre α-glukozidázu. Pompeho choroba bola neliečiteľným ochorením až do prvých rokov 
21. storočia. Nedávne zavedenie enzymatickej substitučnej terapie rekombinantnou α-glukozidázou významne zlepšilo prognózu 
a kvalitu života pacientov priaznivým ovplyvnením svalových motorických a respiračných funkcií. Článok je zameraný na nové 
poznatky o etiopatogenéze, klinickom obraze a na aktuálne trendy v diagnostike a liečbe Pompeho choroby.
Kľúčové slová: Pompeho choroba, deficit α-glukozidázy, svalová slabosť, diagnostické kritériá, enzymologická diagnostika, 
DNA analýza, enzymatická substitučná liečba rekombinantnou α-glukozidázou

POMPE DISEASE (GLYCOGENOSIS TYPE II) – PATHOGENESIS, CLINICAL PRESENTATION AND NEW TRENDS 
IN DIAGNOSIS AND TREATMENT
Pompe disease is a rare autosomal recessive, progressive, and often fatal neuromuscular disorder caused by deficiency of lyso-
somal acid α-glucosidase. It is characterized by the accumulation of glycogen in muscle tissue that leads to progressive muscle 
weakness and loss of function. In general, there is a good corelation between the severity of residual enzyme activity and the 
severity of clinical phenotype. Classical infantile form (early-onset) has no enzyme activity and is associated with severe muscle 
weakness, cardiomyopathy, respiratory failure and death occurs usually within the first year. Late-onset Pompe disease has some 
residual α-glucosidase activity. The clinical hallmark of adult-onset α-glucosidase deficiency is slowly progressive myopathy. 
However, some adult forms present with certain phenotypic diversity. The course of adult-onset form was usually progressive, 
disabling and often fatal. Determination of deficient α-glucosidase activity in a dried blood spot provides a rapid and reliable 
diagnostic method for Pompe disease, especially as the initial screening test. The diagnosis of Pompe disease is definitively 
confirmed by measurement of decreased enzyme activity in leukocytes, cultures of fibroblasts or muscle tissue. Pompe disease 
can be diagnosed also by DNA testing, verification of respective mutation in the gene for acid alfa-glucosidase. There was no 
treatment for Pompe disease until recently. The recent development of recombinant α-glucosidase has dramatically improved the 
life expectancy and quality of life with improvements of muscle motor and muscle respiratory functions in all forms of Pompe 
disease. This article focuses on the pathogenesis, clinical presentation, diagnosis and enzyme replacement therapy for Pompe 
disease.
Key words: Pompe disease, α-glucosidase deficiency, muscle weakness, diagnosis, measurement of α-glucosidase activity, 
mutation analysis, enzyme replacement therapy with recombinant human α-glucosidase
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Úvod
Pompeho choroba, označovaná aj ako glykogenóza II. 

typu alebo deficit kyslej maltázy, je vzácne autozómovo re-
cesívne ochorenie, ktoré zapríčiňujú mutácie v géne kódo-
vanom pre α-glukozidázu(1-4). α-glukozidáza (GAA) štiepi 
α 1.4 a 1.6 reťazce glykogénu, pričom sa uvoľňuje glukóza. 
Deficit tohto lyzozómového enzýmu vedie k akumulácii 
glykogénu v lyzozómoch svalových vlákien, v menšej miere 

aj v iných tkanivách. Pompeho choroba sa môže manifesto-
vať v dojčenskom veku, v detstve alebo v dospelosti. Infan-
tilná forma sa označuje aj ako „early-onset“ glykogenóza II. 
Adultná forma so vznikom v po 18. roku života je známa aj 
pod pojmom „late-onset“ glykogenéza II. Závažnosť klinic-
kej manifestácie pri Pompeho chorobe závisí od množstva 
prítomného enzýmu(4-7). Infantilné formy Pompeho choroby 
sú spojené s nulovou enzymatickou aktivitou a postihnuté 
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dojčatá zomierajú obvykle pred dosiahnutím prvého roka 
života. Adultné formy Pompeho choroby majú určitú zvyš-
kovú aktivitu α-glukozidázy, heterogénnu klinickú mani-
festáciu a variabilnú rýchlosť progresie ochorenia. Glyko-
genóza II sa pre svoj vzácny výskyt a pre určitú fenotypickú 
diverzitu klinických príznakov ťažko diagnostikuje. Ocho-
renie bolo donedávna neliečiteľné, pacienti mali veľmi váž-
nu, často infaustnú prognózu. Zásadný prelom sa dosiahol 
v prvých rokoch 21. storočia, keď sa podarilo vytvoriť re-
kombinantnú α-glukozidázu, ktorou sa nahradzuje gene-
ticky podmienený deficit enzýmu. Včasné diagnostikova-
nie Pompeho choroby a včasné indikovanie enzymatickej 
substitučnej liečby má rozhodujúci význam pre priaznivú 
prognózu pacientov. V článku referujeme o súčasných po-
znatkoch o patogenéze, klinickom obraze a aktuálnych 
trendoch v diagnostike a liečbe Pompeho choroby.

Etiológia a patogenéza
Pompeho choroba (glykogenéza II. typu) je dedičné 

ochorenie s autozomálne resecívnym typom heredity. Gén 
kódujúci α-glukozidázu je lokalizovaný na dlhom ramienku 
17. chromozómu. V súčasnosti je známych viac ako 300 
génových mutácií spôsobujúcich Pompeho chorobu(4,5,24). 
Medzi genotypom a fenotypom je problematické stanoviť 
priamu koreláciu, čiastočne pre výskyt zložených heterozy-
gotov – tzv. compound heterozygote(4,8). Vo všeobecnosti 
platí dobrá korelácia medzi závažnosťou mutácie a závaž-
nosťou klinického fenotypu. Preto delécie a „nonsense“ 
mutácie sú obvykle asociované s infantilnou formou a tzv. 
netesniace mutácie (leaky mutations), napr. bežná IVS1 
(-13T->G) mutácia, sú združené so vznikom Pompeho cho-
roby v dospelom veku.
α-glukozidáza má α-1,4-glukozidázovú a α-1,6-gluko-

zidázovú aktivitu, preto je schopná kompletne rozkladať 
glykogén na glukózu. Svalové vlákna s chýbajúcou α-glu-
kozidázou nie sú schopné štiepiť glykogén. Dôsledkom je 
hromadenie glykogénu v lyzozómoch svalových vlákien. 
Akumulácia glykogénu v bunkách vyvoláva procesy auto-
fágie, najmä v II. type svalových vlákien. Zvýšenie počtu 
lyzozómov a autofagozómov spôsobuje vznik svalovej sla-
bosti. Pri rozvinutých formách Pompeho choroby obsah 
akumulovaného glykogénu tvorí až 5 % hmotnosti svalo-
vých vlákien. Akumulácia glykogénu spôsobuje svalovú 
slabosť obmedzením energetických procesov vo svalových 
vláknach. Na patomechanizmoch vzniku svalovej slabosti 
sa však podieľa aj mechanické narušovanie myofibríl, kto-
ré sú hlavnou zložkou kontraktibilného aparátu svalových 
vlákien(4,9). Svalovou biopsiou sa zisťuje histopatologický 
obraz vakuolárnej myopatie. Vakuoly obsahujú PAS-pozi-
tívny materiál a intenzívne sa farbia kyslou fosfatázou, čo 
má aj zásadný diagnostický význam(4,5,7,10).

U pacientov s adultnou formou Pompeho choroby je 
časté preferenčné postihnutie určitých svalových skupín 
ukladaním glykogénu(4,11). Presný dôvod tohto diferencova-
ného postihnutia nie je známy. Predilekčne bývajú postih-
nuté svaly panvového pletenca, proximálne končatinové 
svalstvo, na DK najmä adduktory a zadné stehenné sval-

stvo. Relatívne často, niekedy aj včasne, sú postihnuté pa-
ravertebrálne svaly a respiračné svaly.

Závažnosť klinického fenotypu je v značnej miere vo 
vzťahu k reziduálnej aktivite enzýmu(4,8,11). U infantilných 
formách je nulová hladina α-glukozidázy, pri adultných aj 
pri juvenilných formách je prítomná aktivita malého, ale 
kriticky významného, množstva α-glukozidázy. Klinická 
manifestácia adultnej formy Pompeho choroby môže byť 
značne heterogénna, niekedy môže fenotypicky imitovať 
určité, najmä myogénne ochorenia.

Pri infantilnej forme spôsobuje akumulácia glykogénu 
v myokarde hypertrofickú kardiomyopatiu a akumulácia 
v hepatocytoch hepatomegáliu(1,3,4). Glykogén sa v perifér-
nom nervovom systéme hromadí vo Schwanových bunkách 
a v parasympatikových myenterických plexoch. V centrál-
nom nervovom systéme býva glykogén zistiteľný v spinál-
nych gangliách, v predných rohoch miechy, v motorických 
jadrách mozgového kmeňa a v glii. Hromadenie glykogénu 
v bunkách periférneho a centrálneho nervového systému 
však nespôsobuje klinické prejavy Pompeho choroby. Zlo-
žitou a nezodpovedanou otázkou je, prečo sú pri adultnej 
forme ukladaním glykogénu postihnuté len svalové vlákna 
a ostatné tkanivá sú ušetrené(4).

Klinický obraz
Hoci je Pompeho choroba spôsobená jediným ubikvitár-

nym enzýmom, prejavuje sa variabilným klinickým priebe-
hom – od najťažšieho a rýchlo progredujúceho postihnu-
tia novorodencov a dojčiat až po manifestáciu v dospelosti 
s heterogénnou klinickou manifestáciou a variabilnou 
progresiou ochorenia(1-6). Podľa veku pri vzniku, závažnos-
ti postihnutia a rýchlosti progresie sa rozlišujú tri formy 
Pompeho choroby – infantilná, juvenilná a adultná forma. 
Najčastejšie sa vyskytuje adultná forma – u 80 % pacientov, 
u 10 % pacientov sa vyskytuje infantilná aj juvenilná forma 
Pompeho choroby.

Aktivita α-glukozidázy je pri infantilnej forme nulová 
a spojená s najťažším klinickom obrazom a priebehom. Ur-
čitá reziduálna aktivita α-glukozidázy sa zisťuje pri juvenil-
nej forme (1-10 %) a pri adultnej forme (5-30 %) Pompeho 
choroby(4,7,10-12).

Infantilná forma Pompeho choroby (early-onset Pompe dis-
ease)

Má mimoriadne závažný klinický obraz a rýchlo prog-
redujúci vývoj. Prvé príznaky ochorenia sa obvykle ma-
nifestujú v prvých týždňoch po narodení. Klinický obraz 
infantilnej formy je charakterizovaný „homogénnou mani-
festáciou“ obligátnych príznakov(3,4,7,10-12). Patria k nim:
• výrazná svalová slabosť a svalová hypotonia – tzv. flop-

py baby syndrome (obrázok 1)
• kardiálne zlyhávanie, kardiálne arytmie pri kardiomegá-

lii a kardiomyopatii (obrázok 1)
• hepatomegália 
• rýchla progresia klinických príznakov
• fatálna prognóza
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Infantilná forma sa končí úmrtím obvykle pred 1. rokom 
života v dôsledku kardiálneho alebo respiračného zlyha-
nia(3,4,11,12). Viac ako 1 rok sa dožíva len 15-20 % dojčiat(2,4).

Juvenilná forma Pompeho choroby
Začína sa v detskom veku od 1. do 15. roku života. Pr-

vými príznakmi bývajú motorická nešikovnosť, zlá toleran-
cia fyzickej záťaže, nechuť k fyzickej aktivite, retardácia 
motorického vývoja(1,11,12). Neskôr sa manifestuje rýchlo 
progredujúca svalová slabosť s predilekčným postihnutím 
pletencového svalstva končatín, trupového svalstva a respi-
račného svalstva. U niektorých pacientov môže byť postih-
nutie dýchacích svalov s respiračnou insuficienciou prvým 
prejavom ochorenia(1,3,12). Priebeh juvenilnej formy je chro-
nicko-progredientný. V pokročilejších štádiách sú okrem 
zneschopňujúcej svalovej slabosti prítomné aj výrazné sva-
lové atrofie. Rýchlosť progresie je variabilná a ťažko pred-
vídateľná. Deti, ktoré ochorejú tesne po 1. roku života, 
zomierajú v priemere vo veku 6 rokov na respiračné zly-
hanie(1,11). Jedinci s manifestáciou Pompeho choroby v ne-
skoršom detstve zomierajú priemerne vo veku 25 rokov.

Adultná forma Pompeho choroby
Predstavuje najčastejšiu formu, ktorá sa manifestuje 

až u 80 % pacientov s Pompeho chorobou(9,11,12). Najčastej-
šie vzniká v 3. a 4. dekáde života, bol však opísaný vznik 
Pompeho choroby až vo veku 71 rokov(1,4,9). Klinické ťaž-
kosti ako odstávanie lopatiek, skolióza, ťažkosti pri behu, 
zaostávanie pri športových aktivitách môžu byť prítomné 
už od detstva. Väčšina týchto jedincov nevyhľadáva lekár-
ske vyšetrenie, robí tak až neskoršie, keď sa u nich vyvinie 
svalová slabosť(1-3,11,12). Pacienti mávajú ťažkosti s chôdzou, 
najmä do schodov, časté pády, problémy pri vstávaní zo 
sedu. Až u 50 % pacientov býva súčasťou iniciálnych ťaž-
kostí námahová dýchavičnosť, neskôr sa vyvíja aj pokojová 
respiračná nedostatočnosť(1,4,12). Ochorenie má pomalý pro-
gresívny vývoj. Pri dospelej forme postihnutie myokardu 
chýba alebo je nevýrazné.

• Svalová slabosť má pri juvenilnej aj adultnej forme 
obvykle pletencový vzorec, pričom svaly panvového ple-
tenca sú postihnuté výraznejšie ako svaly ramenného ple-
tenca(2-4,12). Z panvových a proximálnych svalov na DK sú 
najviac postihnuté gluteálne svaly, adduktory a flexory 
stehna, m. psoas je relatívne ušetrený(2-4,12,13). Výsledkom 

slabosti svalov panvového pletenca je kompenzačná kača-
cia („myopatická“) chôdza a drieková hyperlordóza. Pom-
peho choroba s predilekčným postihnutím svalov panvo-
vého pletenca a proximálneho svalstva dolných končatín 
imituje pletencové formy progresívnych muskulárnych 
dystrofií, čo vedie nie zriedka k určeniu mylnej diagnózy.

Svaly horných končatín sú tiež viac postihnuté v proxi-
málnej ako v distálnej distribúcii. Výrazne bývajú postih-
nuté všetky fixátory lopatky – m. trapezius inferior, mm. 
rhomboidei, a m. subscapularis (obrázok 2). Šijové svalstvo 
a distálne svaly rúk bývajú postihnuté zriedkavo.

Často a výrazne bývajú postihnuté vzpriamovače trupu 
a brušné svalstvo(12,13). S progresiou ochorenia sa vyvíjajú 
obmedzenia najmä z oblasti svalov panvového pletenca, 
ktoré pacientov limitujú(1,4,9,12,13). Pacienti nie sú schopní 
vstať zo sedu a z podrepu, z ľahu sa nedokážu posadiť, nie 
sú schopní chôdze hore a dole schodmi. Pri postihnutí pro-
ximálneho svalstva HK pacienti nedokážu vzpažiť, predpa-
žiť a abdukovať horné končatiny(1,9,12,13).

Distálne svaly na DK bývajú postihnuté mierne. Známe 
sú však opisy adultnej formy Pompeho choroby s postihnu-
tím proximálneho svalstva horných končatín v kombinácii 
s postihnutím distálneho svalstva nôh – tzv. skapuloperone-
álna distribúcia(1,2). Adultné formy môžu mať aj zriedkavé 
neurologické prejavy zo zriedkavého postihnutia niektorých 
svalov ukladaním glykogénu, napr. dysartriu pri postihnutí 
a slabosti jazyka(14).

• Únava, intolerancia fyzickej záťaže, myalgie a svalové 
kŕče bývajú pomerne častými prejavmi Pompeho choroby. 
Únavu v priebehu vývoja ochorenia udáva 75 % a myal-
gie asi 50 % pacientov s adultnou formou Pompeho cho-
roby(1,2,9,12,13).

Obrázok 1. Infantilná forma Pompeho choroby:
• výrazná svalová slabosť a hypotonia („floppy baby syndrome“)
• roentgenový nález ťažkej kardiomegalie a kardiomyopatie

Obrázok 2. Adultná forma Pompeho choroby:
• zreteľná hypotrofia paraspinálneho svalstva a fixátorov lopatky
• odstávajúce lopatky
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• Svalové atrofie sa vyvíjajú pri dlhšom trvaní ochorenia, 
keď býva svalová slabosť už výrazne vyjadrená(9,12,13). V po-
kročilých štádiách ochorenia sú svalové atrofie výrazné, 
závažná svalová slabosť pacientov zneschopňuje, obmedzu-
je bežné hybné úkony a lokomóciu.

• Respiračné príznaky sú pomerne častým prejavom 
Pompeho choroby(4,9,12,13). Postihnutie diafragmy a inter-
kostálneho respiračného svalstva sa prejavuje námahovou 
dýchavičnosťou. Pri progresii Pompeho choroby sa u mno-
hých pacientov vyvinie závažná respiračná nedostatočnosť, 
ktorá vyžaduje buď neinvazívnu, alebo invazívnu ventilá-
ciu(1,2,9,12). Pacienti s adultnou formou mávajú aj spánkové 
poruchy dýchania – spánkové apnoe, nočná hypoventilácia, 
ranné bolesti hlavy a denná spavosť(1,12).

• Skeletálne príznaky (odstávajúce lopatky, skolióza, hy-
potrofické paraspinálne svalstvo) sa vyskytujú relatívne čas-
to a patria k včasným príznakom Pompeho choroby(1,12,15).

• Rýchlosť progresie ochorenia u pacientov s adultnou 
a s juvenilnou formou Pompeho choroby je variabilná. 
Existuje určitá korelácia, čím skorší je vznik ochorenia, 
tým je rýchlejšia jeho progresia(4,12). Progresia ochorenia 
vedie u väčšiny pacientov k imobilizácii a potrebe asisto-
vanej ventilácie. Najčastejšou príčinou úmrtia pri juvenil-
nej a adultnej forme Pompeho choroby je respiračné zly-
hanie(2,4,9,11,12).

Diagnostika
Klinický obraz

Infantilná forma má charakteristický homogénny kli-
nický obraz – generalizovaná svalová slabosť a hypotonia, 
kardiomegália, hepatomegália, kardiálne, hepatálne a res-
piračné zlyhávanie. Diferenciálne diagnosticky je potrebné 
infantilnú formu Pompeho choroby odlíšiť od iných, najmä 
kongenitálnych príčin svalovej hypotonie a kardiomyopa-
tie (tabuľka 1).

Adultná a juvenilná forma Pompeho choroby sa manifes-
tujú svalovou slabosťou a rôznymi nešpecifickými svalový-
mi aj mimosvalovými príznakmi príznakmi(1,2,5,8,9,14,15). Ich 
prehľad je uvedený v tabuľke 2. Svalové prejavy môžu imi-

tovať rôzne neuromuskulárne ochorenia, napr. progresívne 
svalové dystrofie, myozitídy, metabolické myopatie, a tým 
spôsobovať v klinickej praxi značné diferenciálne diagnos-
tické problémy(4,12,16). Prehľad ochorení, ktoré treba diferen-
ciálne diagnosticky vylúčiť, je v tabuľke 3.

Svalová hypotonia a slabosť
Kongenitálne myopatie
Kongenitálne svalové dystrofie
Hereditárne metabolické myopatie
• iné glykogenózy • lipidózy
• Danonova choroba • mitochondriálne myopatie
Spinálna muskulárne atrofia – typ SMA 1
Kongenitálna hypomyelinizačná neuropatia
Kongenitálne myasténie

Kardiomyopatia
Endokardiálna fibroelastóza
Idiopatická hypertrofická kardiomyopatia
Myokarditída
Tezaurimózy
• mukopolysacharidózy • gangliozidózy
• mukolipidózy • neuronálna ceroid lipofuscinóza
• Fabryho choroba

Tabuľka 1. Infantilná forma Pompeho choroby – diferenciálna diagnostika

Svalové príznaky
• slabosť pletencového a proximálneho končatinového svalstva
• poruchy chôdze, pády
• nikdy nedokážal bežať
• slabosť trupového svalstva
• zlá tolerancia fyzickej záťaže
• myalgie
• svalové kŕče
• asymptomatická hyperCKémia

Respiračné poruchy
• námahové dyspnoe
• respiračná insuficiencia
• opakované infekty horných dýchacích ciest
• nočná hypoventilácia
• denná somnolencia
• ranné bolesti hlavy

Skeletálne príznaky
• odstávajúce lopatky
• skolióza
• hypoplastické/hypotrofické paravertebrálne svalstvo

Tabuľka 2. Klinické prejavy adultnej formy („late onset“) Pompeho choroby 
(neexistujú žiadne špecifické klinické príznaky)

Svalové dystrofie
• Pletencové formy (LGMD)
• Beckerova muskulárna dystrofia
• Facio-skapulo-humerálna muskulárna dystrofia
Myotonická dystrofia – typ MD1 a najmä MD2
Chronické myozitídy
• Chronická polymyozitída
• Myozitída s inklúznymi telieskami
Metabolické myopatie
• iné glykogenózy
• Danonova choroba
• lipidózy
• mitochondriálne myopatie
Endokrinné myopatie
Toxické myopatie
Ochorenia predných rohoch miechy
• amyotrofická laterálna skleróza
• spinálna amyotrofia – adultný typ IV
• bulbospinálna amyotrofia (Kennedyho choroba)
Periférne neuropatie
• hereditárne
• imunogénne (autoimunitné)
• metabolické
Ochorenia nervosvalového spojenia
• myasténia gravis
• kongenitálne myasténie
• Lambert-Eatonov myastenický syndróm

Tabuľka 3. Adultná forma Pompeho choroby – diferenciálna diagnostika
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Kreatínkináza (CK)
Pacienti s infantilnou formou Pompeho choroby majú 

obligátne vysokú hladinu CK v sére(4,7,10,12). Pri juvenil-
nej a adultnej forme bývajú hladiny CK v sére zvýšené 
u 80-85 % pacientov(7,10,16). Hladiny kvantitatívne dosahujú 
4-5-násobok hornej hranice CK v sére, ktorou je 3,0 ukat/l 
pre mužov a 2,5 ukat/l pre ženy.

Normálna hladina CK diagnózu Pompeho choroby ne-
vylučuje. Od 10 do 15 % pacientov, obvykle s ľahšou adult-
nou formou, má v sére normálnu hladinu CK.

V klinickej praxi sa občas stretávame s jedincami, ktorí 
majú perzistujúcu asymptomatickú hyperCKémiu. Asymp-
tomatická hyperCKémia môže byť iniciálnym príznakom 
Pompeho choroby. Preto je nutné u všetkých jedincov 
s asymptomatickou hyperCKémiou zrealizovať skríningové 
vyšetrenie aktivity α-glukozidázy suchou kvapkou krvi(17).
Elektromyografia (EMG)

Ihlovou EMG sa môže zistiť myogénny nález, ale často 
sú prítomné nešpecifické EMG nálezy, napr. zvýšená in-
zerčná aktivita vo forme pseudomyotonických výbojov, 
komplexných repetitívnych výbojov, fibrilačných potenciá-
lov a pozitívnych ostrých vĺn(3,7,10). Ak sa ihlové EMG sníma 
z nepostihnutých častí svalov, môže byť nález aj falošne 
negatívny.
Svalová biopsia

Pozitívne histopatologické a imunohistochemické ná-
lezy vedú k určeniu diagnózy Pompeho choroby(4,5,7,10,12). 
Možné sú aj falošne negatívne nálezy, lebo pri adultných 
formách nie sú všetky svaly, resp. rôzne časti jednotlivých 
svalov, rovnako postihnuté „ukladaním glykogénu“. Vo sve-
telnom mikroskope sa typicky nachádzajú vakuolizované 
svalové vlákna – „vakuolárna myopatia“ (3-5,7,10,12). Vakuoly 
majú vysoký obsah glykogénu (obrázok 3, 4). Vakuoly sa 
farbia pozitívne kyslou fosfatázou, čo je dôkaz, že ide o ly-
zozómy(4,7,10,12). V sarkoplazme svalových vlákien sa nachá-
dza aj voľný glykogén. Pri juvenilnej a adultnej forme sa vo 
svalových vláknach nachádzajú aj tzv. nešpecifické „myo-
patické“ zmeny – internalizácia jadier, variácie veľkosti sva-
lových vlákien, štiepenie svalových vlákien a zmnoženie 
interstícia(4,7,12). Pri ľahších adultných formách Pompeho 

choroby môžu byť depozitá intralyzozómového a voľného 
glykogénu v sarkoplazme nenápadné a dokonca sa môžu 
prehliadnuť(4,5).
Enzymatické vyšetrenie

Definitívne určenie správnej diagnózy Pompeho choro-
by je založené na náleze chýbajúcej alebo výrazne zníženej 
aktivity α-glukozidázy(7,10-12). Enzymatické vyšetrenie sa rea-
lizuje z buniek, ktoré obsahujú lyzozómy – leukocyty, kul-
tivácie fibroblastov získaných kožnou biopsiou alebo kulti-
vácie svalových vlákien získaných svalovou biopsiou(3,7,10,12). 
Pri infantilnej forme aktivita α-glukozidázy úplne chýba. 
Redukovaná enzymatická aktivita sa zisťuje pri juvenilnej 
(1-10 %) a pri adultnej forme (10-30 %) Pompeho choroby. 
Medzi hladinou α-glukozidázy a závažnosťou klinického 
obrazu však neexistuje absolútna korelácia.

V r. 2001 bola vyvinutá nová metodika, ktorá meria ak-
tivitu α-glukozidázy v suchej kvapke krvi (18). Analýza suchej 
kvapky krvi poskytuje rýchlu, neinvazívnu a spoľahlivú 
metodiku na stanovenie aktivity α-glukozidázy. Tento test 
možno používať ako skríningový a je vhodný na vyhľadá-
vanie pacientov s Pompeho chorobou(18-20).

Ak sa v suchej kvapke krvi zistí nulová alebo znížená 
aktivita α-glukozidázy, nález je potrebné potvrdiť enzy-
matickým vyšetrením α-glukozidázy v izolovaných leuko-
cytoch alebo v kultúrach fibroblastov, prípadne svalových 
vlákien(3,4,7,10,12,20).
Molekulárnogenetická diagnostika (DNA analýza)

Umožňuje identifikáciu mutácií v géne pre kyslú α-glu-
kozidázu na chromozóme 17q25.3-q25.3, ktoré sú zodpo-
vedné za deficit α-glukozidázy(4,7,10). V súčasnosti je zná-
mych viac ako 300 génových mutácií spôsobujúcich deficit 
α-glukozidázy.

Liečba
Patogenetická liečba

Významným prelomom v terapii Pompeho choroby sa 
stali prvé roky 21. storočia, keď sa začala používať enzyma-
tická substitučná liečba (ESL) s rekombinantnou α-glukozidá-
zou(21-26). Enzým sa aplikuje vnútrožilovo v dávke 20 mg/kg 
telesnej hmotnosti v 2-týždňových intervaloch. Kishnani 

Obrázok 3. Priečny rez svalovým tkanivom (farbenie HE):
• vakuolárne uskladnenie glykogénu vo svalových vláknach

Obrázok 4. Priečny rez svalovými vláknami (PAS farbenie):
• vakuoly s glykogénom a výraznou reakciou na farbenie PAS
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a spol. (2007) u 18 detí s infantilnou formou Pompeho cho-
roby zistili, že ESL redukovala v porovnaní s historickými 
kontrolnými pacientmi riziko úmrtia o 99 %, riziko inva-
zívnej ventilácie o 92 % a neinvazívnej ventilácie o 88 %(27). 
Zlepšila sa aj kardiomyopatia, svalová sila a funkčné moto-
rické schopnosti.

Štúdie pacientov s juvenilnou a adultnou formou Pom-
peho choroby, ktorí dostávali rekombinantnú GAA in-
travenózne v dávke 10 mg/kg raz týždenne alebo v dávke 
20 mg/kg raz za 2 týždne, priniesli tiež priaznivé výsled-
ky(21-26). Dosiahlo sa zlepšenie respiračných funkcií, zlep-
šenie motorických, lokomočných funkcií a u ostatných pa-
cientov Pompeho choroba ostala stabilizovaná, prestala 
progredovať. V roku 2006 boli v USA (Food and Drug 
Aministration Committee) a v Európskej únii (European 
Medicines Agency) schválené indikácie pre substitučnú 
enzymatickú liečbu rekombinantnou alfa-glukozidázou pri 
všetkých 3 formách Pompeho choroby(10).

Treba zdôrazniť, že pre všetky tri formy Pompeho cho-
roby platí, že čím skôr sa začne s ESL, tým výraznejšie 
klinické zlepšenie sa dosiahne(13,21-26). S trvaním Pompeho 
choroby sa vo svalových vláknach (pri infantilnej forme aj 
v bunkách myokardu a heparu) ukladá čoraz väčšie množ-
stvo glykogénu a súčasne dochádza v postihnutých bun-
kách k vzniku ireverzibilných zmien(10,13,26). Podľa všetkých 
doterajších štúdií o enzymatickej substitučnej liečbe sa naj-
lepšie výsledky dosahujú u pacientov, u ktorých sa začne 
s liečbou vo včasnom štádiu Pompeho choroby(5,13,21-24,26). 
Preto je potrebné aktívne vyhľadávať pacientov s Pompeho 
chorobou, na čo sa využíva meranie aktivity α-glukozidázy 
v suchej kvapke krvi(11,18-20). Vo vyspelých krajinách sa vy-
tvárajú národné registre Pompeho choroby. V r. 2004 bol 
zriadený celosvetový register Pompeho choroby, v ktorom 
sú evidovaní aj slovenskí pacienti(11).
Symptomatická liečba

Pred érou ESL bolo možné progredujúci a zneschopňu-
júci vývoj Pompeho choroby ovplyvniť len symptomatickou 
liečbou, ku ktorej patrí(4,5,11):

Neinvazívna a invazívna ventilácia je dôležitou súčasťou 
starostlivosti o pacientov s Pompeho chorobou. U niekto-
rých pacientov včasné postihnutie dýchacích svalov môže 
viesť k respiračnej insuficiencii vo včasných štádiách ocho-
renia. Nočná neinvazívna ventilácia u pacientov s nočnými 
poruchami respirácie zlepšuje nielen respiračnú nedosta-
točnosť, ale aj poruchy spánku, dennú spavosť a únavu.

Rehabilitácia a fyzikálna liečba. Ich cieľom je optima-
lizovať a zachovávať motorické funkcie, predchádzať se-
kundárnym komplikáciám (napr. kontraktúry, deformity) 
a pomáhať pacientom maximalizovať ich funkcie (napr. 
kompenzačnými pomôckami; kompenzačnými technika-
mi).

Sledovanie detským kardiológom si vyžadujú infantilné 
formy Pompeho choroby pre obligátny výskyt kardiomegá-
lie, kardiomyopatie a kardiálnych arytmií.

Záver
Pompeho choroba (glykogenóza II. typu; deficit kyslej 

maltázy) je vzácne hereditárne ochorenie s autozómovo re-
cesívnym typom dedičnosti. Jeho príčinou je deficit kyslej 
lyzozómovej α-glukozidázy, ktorý vedie k akumulácii gly-
kogénu vo svalovom tkanive.

Klinicky ide o progresívne ochorenie, obvykle imobili-
zujúce a často fatálne. Manifestácia v dojčenskom veku je 
spojená s výraznou svalovou slabosťou, kardiomyopatiou, 
respiračným zlyhávaním a úmrtím obvykle do 1. roku ži-
vota. Vznik v detstve a v dospelosti je spojený so slabosťou 
proximálneho končatinového svalstva, záťažovou dyspnoe 
a s respiračnou nedostatočnosťou. Najčastejším klinickým 
prejavom adultnej formy Pompeho choroby je pomaly prog-
redujúca myopatia. Niektoré adultné formy vykazujú znač-
nú fenotypickú diverzitu. Priebeh adultnej formy Pompeho 
choroby je spravidla chronicko-progredientný, často zne-
schopňujúci a končiaci sa úmrtím v dôsledku respiračné-
ho zlyhania. Určovanie deficitnej aktivity α-glukozidázy 
v suchej kvapke krvi predstavuje rýchly a spoľahlivý diag-
nostický test na vyhľadávanie pacientov s Pompeho cho-
robou. Diagnózu definitívne potvrdí enzymologické vyšet-
renie aktivity α-glukozidázy v leukocytoch, kultúrach fib-
roblastov alebo svalových vlákien. Pompeho choroba môže 
byť definitívne diagnosticky potvrdená aj DNA analýzou 
a verifikáciou príslušnej mutácie v géne pre α-glukozidá-
zu. Pompeho choroba bola neliečiteľným ochorením až do 
prvých rokov 21. storočia. Enzymatická substitučná liečba 
s rekombinantnou α-glukozidázou, ktorá sa začala použí-
vať začiatkom 21. storočia, významne zlepšila prognostické 
vyhliadky pacientov so všetkými formami Pompeho cho-
roby. Včasné indikovanie enzymatickej substitučnej liečby 
má rozhodujúci význam pre priaznivú prognózu pacientov. 
Preto je potrebné aktívne vyhľadávať pacientov s Pompe-
ho chorobou, na čo sa využíva skríningové meranie akti-
vity α-glukozidázy v suchej kvapke krvi. Toto skríningové 
vyšetrenie sa musí stať rutinnou súčasťou klinickej praxe. 
Vyšetrenie je indikované u dojčiat so svalovou slabosťou, 
hypotoniou, motorickou retardáciou a kardiomyopatiou. 
Skríningové vyšetrenie je indikované aj u starších detí a do-
spelých so svalovou slabosťou, s myalgiami, so svalovými 
atrofiami, s respiračnou nedostatočnosťou, so spánkovými 
poruchami dýchania, skoliózou, s odstávajúcimi lopatkami 
a asymptomatickou hyperCKémiou.

Podporené spoločnosťou Genzyme a Sanofi Company.

Adresa spoločnosti:
Genzyme a Sanofi Company
Einsteinova 24, 851 01 Bratislava

Adresa pre korešpondenciu:
doc. MUDr. Peter Špalek, PhD.
Centrum pre neuromuskulárne ochorenia
Neurologická klinika SZU a UN Bratislava-Ružinov
Ružinovská 6, 826 06 Bratislava
e-mail: peter.spalek@seznam.cz
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Výdaj lieku viazaný na lekársky predpis.
Dátum poslednej revízie: december 2012

Pred predpísaním lieku sa oboznámte s úplným znením Súhrnu charakteristických vlastností, ktoré môžete získať na adrese: 
sanofi-aventis Slovakia s.r.o., Einsteinova 24, 85101 Bratislava, tel.: +421 2 33 100 100, fax: +421 2 33 100 199, www.sanofi.sk.

Pripravené: 07. 01.2014


