POMPEHO NEMOC
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Pompe's disease, acid maltase deficiency
(AMD), GAA deficiency, glycogenosis type |,
etc.

* Genetické dedicné onemocnéni (recesivni)

* Hromadéni glykogenu v bunkach, tedy i v urcitych tkanich a organech
* Nejvice postihuje kosterni svalstvo a omezuje jeho funkci

* 3 typy

* Late-onset, classic infantile-onset, non-classic infantile-onset
* LiSi se zavaznosti a vekem kdy se projevi

e Postihuje 1/40 000 (12 v CR)

* Diagnostika
e screening z kapky krve (test s akarbozou)
* molekularné-biologické testy, biopsie svalu



Mutace genu GAA

* Produkuje enzym maltasu
* Maltasa je aktivni v lysozomech, které slouzi v bb k ,,recyklaci
* Tj. rozklad glykogenu na glukosu jako zdroj energie

* Mutace zabranuje alfa-glukosidaze ucinné rozkladat glykogen, coz
vede k jeho toxické kumulaci v lysozomech
e Poskozeni organu, zejména svaly



Terapie

* i.v. infuze biotechnologicky vyrobené rekombinantni kyselé
a-1,4-glukosidazy (rhGAA)

* Podani v 7-14 dennich intervalech

* U infantilni formy snizuje mortalitu o 60-90%
* Nedojde k vyléceni

* U pozdni formy progrese motorickych funkci



Classic infantile-onset

* Par mésicl po narozeni

* Projevy — myopatie, hypotonie, hepatomegalie, dychaci obtize,
problémy nabrat vahu

* Nelécena vede ke smrti z duvodu selhani srdce v prvnim roce zivota



Non-classic infantile-onset

* Prvni projevy v obdobi 1. roku zivota
* Projevy
e opozdéni motorickych dovednosti (prevalovani, sed)
* Progresivni svalova ochablost
» Cardiomegalie (nevede k selhani)
* Dychaci obtize
* Pacienti se dozivaji obvykle jen nizkého veku



Late-onset

* Nemusi se projevit v détsvi, dospivani ani v dospélosti
 \VV detstvi vetSinou mirnéjsi projevy, nezasahuje vzdy srdce
* Projevy

* Progresivni svalova ochablost

e Zejména trup, dychaci svaly, nohy
e Muze vést k selhani dychani



