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GLYKOGENOZA JAKO PRICINA NAHLEHO UMRTI SOUROZENCU — VOJAKU ZAKLADNI SLUZBY

Mjr. MUDr. ]. VOZENILEK, plk. MUDr. L. SPRINCL, DrSc.
Patologickoanatomické oddéleni Ustiedni vojenské nemocnice Praha
(na&elnik: plk. MUDr. Ladislav Sprincl, DrSC.)

Ovod

Glykogendzy predstavuji skupinu enzymopa-
tii, pfi nichZ jsou naru$eny procesy syntézy a
rozpadu glykogenu, coZ je provazeno jeho ma-
sivnim nahromadénim v parenchymat6znich
orgédnech ¢i jeho-generalizovanym nahromadeé-
nim v jednom organu.

Familiarni po3kozeni metabolismu glycidd,
zahrnujici i excesivni nahromadéni glykogenu
v jatrech a jinych orgénech, je zndmo jiZ od
r. 1922. Teprve vSak v poslednich 20 letech do-

chazi v souladu s moZnostmi biochemické ana-
1yzy k vycleiiovani celé fady podjednotek toho-
to onemocné&ni. Ivanovska (1978) uvadi ve svém
pfehledu 12 riéznych variant glykogendz. Pro
objasn&ni problematiky stanoveni konkrétniho
typu onemocnéni jsme pouZili schémata Ander-
sonova z r. 1977, jeZz uvadi celkem 8 typd one-
mocnéni (tab. 1).

Glykogen strddajici onemocnéni je autoso-
malné recesivng dédi¢né. Naprostd vétSina po-
stizenych kondéi letdlné prakticky jiZz b&hem
prvniho roku Zivota. Zcela zfidka jsou popsdny

Tab. 1
; Hromadici se PostiZeny Akumulace

Onemocnéni Defekt enzymu metabolit orgin v lysosomech

Typ1 (von Gierkeovo) Glukézo-6-fosfatdza Glykogen Jétra, ledviny Ne
onemocnéni)

Typ II (Pompeovo Kysel4-4-glukosiddza Glykogen Svaly, jétra, srdce, Ano
onemocnéni) mozek

Typ IIT (Forbesovo Amylo-1,6-glukosiddza Dextrin Svaly, j4tra, srdce Ne
onemocnéni) (debrancher)

Typ IV (Andersonovo Amylo (1,4a 1, 6) Amylopektin Jétra Ne
onemocnéni) transglukosiddza

(brancher)

TypV (McArdleovo) Myofosforyldza Glykogen Svaly Ne
onemocnéni

Typ VI (Hersovo onemocnéni) | Fosforyldza Glykogen ’ Jatra Ne

Typ VII Fosfofruktokindza Glykogen ‘ Svaly Ne

Typ VIII Fosforyldza, kindza Glykogen \ Jétra, leukocyty Ne
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pfipady pacientdi starsich 10 let. O manifestaci
onemocnéni ve 3. dekddé Zivota tak, jak bylo
zjiSténo u nds, dosud nebylo v ndm dostupném
pisemnictvi referovano.

Vlastni pozorovani

Na nasSem oddéleni jsme provedli pitvu 23le-
tého muZe, u n&hoZ se dostavilo z plného zdra-
vi po télesné zat8Zi po rozcvicce ndhlé bezvé-
domi s poruchou dychani. Nemocny byl ihned
resuscitovdn utvarovym lékafem a vySetfen ve
spadovém zafizeni OUNZ. Odtud byl odesldn
na neurochirurgickou kliniku UVN pro pode-
zfeni na mozkovou cévni 1ézi, kde po celou do-
bu hospitalizace byl v trvalém bezvédomi.
VSechna provedend vySetfeni, véetn& bioche-
mie, byla v mezich normdlu. EKG, natodené
krdtce po vzniku bezv&domi, zachytilo sinuso-
vou tachykardii a pfechodné zmény ve smyslu
diafragmatického IM. Od doby prijeti byl pa-
cient stdle v komatu se zndmkami decerebrace.
I pfi vydatné roborujici i. v. 1é¢b& postupné
kachektizoval. Zemfel 3 mésice po vzniku bez-
védomi.

Z anamnestickych tdaji byla nejdileZitéjsi
skuteénost, Ze o 5 let star$i bratr zemiel ve vé-
ku 20 let b&hem zé&kladni vojenské sluzby, nah-
le, za podobnych okolnosti.

Pitva pf¥i zevnim ohleddni ukézala celkovou
téZkou kachexii a rozsdhlé dekubity na dorsech
téla. Nalez na vnitfnich orgdnech svédgéil o chro-
nickém pravostranném srdec¢nim selhavani. Cel-
kova velikost srdce byla v mezich normé&lu.
Srdce bylo zastaveno v diastole a celkové by-
la pritomna leh¢i hypertrofie myokardu, zvlas-
té v oblasti pravé komory. Na priifezu byla
pFitomna rozsdhld loZiska fibrozy, predevsim
v mezikomorovém septu a v pfilehlych partiich
zadni stény levé a pravé srdedni komory. Na
endokardu byla ve hrotové ¢éasti piitomna az
do vySe jedné tfetiny komory vyraznéd elasto-
fibr6za. Ostatni nélez na srdci, véetné poméra
na koronédrnich artériich, odpovidal normaélu.
Nélez na mozku a ostatnich organech byl bez
patologickych zmén. V bazélnich lalocich plic
byla pFitomna vedle otoku splyvajici purulent-
ni bronchopneumonie, jeZ byla bezprostiedni
pfifinou smrti. Zikladni onemocn&ni nam
osvétlila histologie.

PFi histologickém vySetfeni myokardu jsme
zjistili, Ze vldkna svalu obsahuji rtzné veliké
vakuoly, jeZ v nékterych mistech vedly k dplné
destrukci vldken. V nékterych mistech byly
pritomny vyrazné fibrézni zmény v disledku
zaniku myofibril. Specifickym barvenim na gly-
kogen jsme prokézali, Ze materidlem, jejZz vaku-
oly obsahuji, je nesporné glykogen ¢&i jemu bliz-
ky sloZitéjsi glycid. Elektronoptické vysetieni
prokézalo pfitomnost metabolicky némého gly-
kogenu ve formé elektrondenznich granuli
v mitochondriich myokardu.

Pritomnost glykogenu podobnych polysacha-
ridd se ndm podafilo prokézat v pfiéné pruho-
vaném svalstvu, ddle v epiteliich proximdlnich
stofenych kandlk®i ledvin, v hepatocytech a
ojedinéle v gangliovych buiikdch mozku a moz-
kového kmene.

Na zdkladé uvedeného nélezu jsme primarni
onemocnéni uzavreli jako enzymopatii s poly-
orgdnovym postiZenim, jeZ spadd do rdmce gly-
kogen stFddajicich onemocnéni.

Revizi histologickych preparétii z pitvy star-
§iho bratra, ktery byl pitvan ve VUSL UVN a
histologicky vySetfen na naSem oddéleni, byla
zjiSténa totoZné diagnéza.

Vzhledem ke zjiSténym skutednostem jsme
rodi¢im zemfelého zaslali dotaznik, ve kterém
jsme se zamérili na vyskyt nejcéastéjSich klinic-
kych priznakdl pri glykogendzdch: priznaky
akutni ¢éi chronické srdec¢ni nedostatecnosti,
ndhld dmrti ¢i vyskyt metabolickych onemoc-
néni, za nimiZ se miiZe glykogeno6za skryvat —
napt. diabetes. Z obdrZené odpovédi vysvité, Ze
kromé& uvedenych dvou zemfielych Ziji jeSté dva
sourozenci (29 a 34 let). U nich lze dle anam-
nestickych tdaji vyslovit podezieni na glyko-
genozu.

Zavér

Cilem na$eho sdéleni bylo upozornit na moz-
nost existence ¢dste¢ného bloku v metabolismu
glycidd, jeZ méa za nésledek prakticky bezpfi-
znakovy pribéh onemocnéni po dlouhd léta,
s manifestaci aZ v dospélosti. Jedinym pfFizna-
kem u naSich zemfelych byla nédhle vznikla
srde¢ni nedostate¢nost po celkem nepatrné n4-
maze pfi jinak normélnim celkovém nélezu.

PFi zjisténi glykogendzy pak je nutno mit na
zieteli moZny familidrni vyskyt, coZ mé zavai-
né disledky pro eventudlni sourozence z hle-
diska dalSich Zivotnich vyhlidek a schopnosti
k vykonu vojenské sluzby.
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