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GLYKOGENOZA IAKO PˇÍˇINA NĂHLÉHO ÚMRTÍ SoURoZENcÚ - voIĂKU zĂKLADNÍ SLUŽBY

Mjr. MUDr. I. VOŽENÍLEK, plk. MUDr. L. ŠPRINCL, DrSc.
Patologickoanatomické Oddělení Ústřední vojenské nemocnice Praha

(náčelník: plk. MUDr. Ladislav Šprincl, DrSC.]

Úvod

Glykogenózy představuji skupinu enzymopza-
tii, při nichž jsou »narušeny procesy Syntézy a
rozpadu gly'kogenu, c‹ož je provázeno jeho ma-
Sivním nahromaděním v parenchymatózních
orgánech či jehovgeneralizovaným nahromadě-
ním v jednom orgánu.

Familiární poškození metabolismu glycidů,
Zahrnující i excesifivní nahromadění gly'koge'nu
v játrech a jiných orgánech, je Známflo již o'd
r. 1922. Teprve však v posledních 20 letech do-

chází v Souladu S možnostmi biochemic'kě ana-
lýzy k vyčleňování celé řady lpodjednotek toho-
to Onemocnění. Ivanovská [1978] uvädî ve svém
přehledu 12 různých variant glyk'ogenóz. Pro
objasnění problematiky Stanovení 'konkrétního
typu onemocnění jsme použili schémata Ander-
Sonova Z r. 1977, jež u'vádí celkem 8 ty<pů one-
mocnění (tab. 1].

Glykogen střádajíci onemocnění je autoso-
málně recesivně dědičné. Naprostá většina po-
Stižených končí letálně prakticlky již během
prvního roku života. Zcela Zříd'ka jsou 'popsány

Tab. I

Onemocnění Defekt enzymu
Akumulace

v lysosomech
Postižený

orgán
Hromadící se

metabolit

Typ I (von Gierkeovo) GlukóZo-ó-fosfatáza
onemocnění)

Glykogen Játra, ledviny Ne

Typ II (Pompeovo KySeIá-4-glukosidáza
onemocnění)

Svaly, játra, srdce,
mozek

Glykogen

Typ III (Forbesovo
onemocnění)

Amylo-1,6-g1ukosidáza
(debrancher)

Dextrin Svaly, játra, Srdce

Typ IV (Andersonovo
onemocnění)

Amylo(1, 4 al, 6)
transglukosidáza
(brancher)

Amylopektin Játra

Typ V (McArdleovo)
onemocnění

Myofosforyláza Glykogen Svaly

Typ VI (Hersovo onemocnění) Fosforyláza Glykogen Játra

Typ VII Fosfofruktokináza Glykogen Svaly

Typ VIII Fosforyláza, kináza Glykogen Játra, leukocyty
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případy pacientů starších 10 let. O manife'staci
Onemocnění ve 3. dekádě života. tak, jak bylo
Zjištěno u nás, dosud nebylo 'v náˇm dos-tupném
písemnictví referováno.

Vlastní pozorování

Na našem oddělení jsme provedli pitvu 231e-
tého muže, u něhož Se dostavilo z plného zdra-
ví lpo tělesné Zátěži po rcvičce 4náhlé bezvě-
domí s poruchou dýchání. Nemocný byl ihned
resuscitován |útvarovým lékařem a vyšetřen ve
s'pádovém Zařízení OÚNZ. Odtud byl odeslán
na neurochirurgickou kliniku ÚVN pro pode-
zření lna mozkovou cévní lézi, kde po celou do-
bu hospitalizace byl v trvalém bezvědomí.
Všechna provedená vyšetření, včetně bioche-
mie, byla v Imezích normálu. EKG, Vnatočené
krátce 'po vzniku bezvědomí, Zachytilo sinuso-
vou tachykardii a přechodné Změny ve Smyslu
diafragmatiokého IM. 'Od doby ıpřijetí byl pa-
cient stäle v :komflatu se Známkami decerebrace.
I při vydatné roëboruvjící i. v. léčbě postupně
'kachevktiˇzovaL Zemřel 3 měsíce po vzniku bez-
vědomí.

Z anamvnestických údajů byla nejdůležitější
Skutečnost, že o 5 let Starší bratr Zemřel ve vě-
`ku 20 let během Základní 'vojenské služby, náh-
le, Za podobných okolností.

Pitva při Zevním ohledání ukázal-a celkovou
4těžko-u kachexii a rozsáhlé deku'bity na dorsech
těla. Nález na vnitřních orgánech svědčil o chro-
nickém pravostranném srdečním Selhávání. Cel-
ková velikost Srdce byla v mezích normálu.
Srdce bylo Zastaveno v diastole a celkově by-
la přítomna lehčí hypertrofie myokardu, Zvláš-
tě v oblasti pržavé komory. Na průřezu byla
přítomna rozsáhlá ložiska Íibrózy, především
v mezikomorovém Iseptu a lv přilehlých partiích
Zadní Stěny levé za pravé Srdeční komory. Na
en-dolkardu byla ve hrotové části přítomna až
do výše jedné třetiny komory výrazná elżasto-
fibróza. Ostatní nález na srdci, včetně poměrů
na koronárních Iartériích, odpovídal normálu.
Nález na mozku a ostatních orgánech byl bez
patologických Změn. V bazálních lalocích plic
byla přítomna vedle otoku Sfplývající purulent-
ní bronchopneumonie, jež byla bezprostřední
příčinou Smrti. Základní onemocnění nám
osvětlila histologie.

Při histologickém vyšetření myokardu jsme
Zjistili, že vlákn-a Svalu obsahují různě veliké
vaku'oly, jež v některých místech vedly k úflplné
destrukci vláken. V některých místech byly
přítomny výrazné fibrózní Změny v důsledku
Zániku myofibril. Specifickým b-arve'ním na gly-
ikogen jsme prokázali, že materiálem, jejž vťaku-
oly obsahují, je nesporně glykogen či jemu blíz-
ký Složitější glyci-d. Ele'ktronoptické vyšetření
prokázalo přítomnost metabolioky němého gly-
kogenu ve formě elektronvdenznich granulí
v mitochondriích myokardu.

Přítomnost glykoıgenu podobných polysacha-
ridů Se nám podařilo prokázat `v příčˇně pruho-
vaném Svalstvu, dále v epiteliích proximálních
stočených kanálků ledvin, v hepatocytech a
ojediněle v gangliových Ibuňkách mozku a moz-
k'ového kmene. .

Na zâ‘kLadë uvedeného nálezu jsme primární
onemocnění uzavřeli jako enzymopatii s poly-
orgánovým postižením, jež Spadá do rámce gly-
kogen Střádajících onemocnění.

Revizí histologických prepaˇrátů Z pitvy Star-
šího bratra, 'který byl pitván ve VÚSL ÚVN a
histologicky vyšetřen na našem oddělení, byla
Zjištěna totožná diagnóza.

Vzhledem ke zjištěným S'kutečnostem jsme
rodičů-m Zemřelého Za'slali dotazník, ve kterém
jsme Se zaměřili na výskyt nejčastějších klinic-
kých příznaků při glykogenózách: příznaky
akutní či chronicëké Srdeční ne'do-Statečnosti,
náhlá úmrtí či výskyt metabolických onemoc-
nění, Za ınimiž Se může glykogenóza skrývat -
např. diabetes. Z ıobdržené odpovědi vysvítá, že
kromě uvedených dvou Zemřelých žijí ještě dva
Sourozenci [29 a 34 let]. U nich lze dle anam-
nestic'kých údajů vyslovit podezření na glyko-
genózu.

Závěr

Cílem našeho Sdělení bylo upozornit na mož-
nost existence částečného bloku v metabolismu
glycidů, jež má Za následek prakticky bezpří-
Znafkflozvý průběh onemocnění »po dlouhá léta,
s manifestací až v dospělosti. jediným přízna-
‹kem u našich Zemřelých byla náhle vzniklá
Srdeční nedostatečnost po celkem nepatrné ná-
maze při jinak normálním celkovém nálezu.

Při Zjištění gly'kogenózy pak je nutno mít na
Zřeteli možný familiáfrní výskyt, což má závaž-
né důsledky pro eventuální sourozence z hle-
diska ldalších životních Vyhlídek a schopnosti
k výkonu vojenské služby.
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