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Choroba Pompego

"

W Europie choroba Pompego dotyka od 5 do 10 tysiecy osob’. Wedfug
szacunkow organizacji pozarzgdowych w Polsce zyje kilkudziesieciu
zdiagnozowanych pacjentow z tg chorobg?.

CHOROBA POMPEGO

Choroba Pompego jest rzadkg chorobg nerwowo-miesniowg o podiozu genetycznym, dziedziczong
autosomalnie recesywnie, spowodowang brakiem lub niedoborem enzymu lizosomalnego - kwasnej alfa-
glukozydazy

(GAA)3456. Ma postepujacy charakter i moze by¢ przyczyng przedwczesnej$mierci®?. Okresla sie jg rowniez
jako: glikogenoze typu II, chorobe spichrzeniowg glikogenu typu II lub niedobér kwasnej maltazy. Choroba
Pompego moze sie ujawni¢ w kazdym wieku - w sposdb ostry u niemowlat (posta¢ o poczatku w wieku
niemowlecym)

lub podstepnie kiedykolwiek w pdZniejszym okresie zycia (posta¢ o p6znym poczatku)3-4.

Pomimo réznic pod wzgledem obrazu klinicznego i wieku ujawnienia sie zaburzeh chorzy na chorobe
Pompego o p6znym poczatku czesto wykazujg nastepujace objawy:

¢ Postepujacy niedowtad proksymalny, szczegélnie migsni obreczy (biodrowej) korczyn dolnych
(najczestszy objaw postaci o pdZznym poczatku)é?

e Niewydolnos¢ oddechowa, ktéra przejawia sie dusznoscig w czasie wysitku lub w pozycji lezacej
(zmniejszajaca sie po przyjeciu pozycji siedzacej lub stojacej - orthopnoé), niedowtadem przepony
lub bezdechem sennym?#:6:9.10



 Zwiekszone stezenie kinazy kreatynowej (CK), stwierdzane nawet u 95% chorych na posta¢ o péznym

poczatku?®

Prawidtowe stezenie CK nie wyklucza jednak rozpoznania choroby Pompego o p6znym poczatku34'".

DIAGNOSTYKA

Dostepne s3 dwie szybkie i proste metody analizy krwi, pozwalajagce wykry¢ niedobdr kwasnej alfa-

glukozydazy (GAA) i rozpoznaé chorobe Pompego.

¢ BADANIE SUCHEJ KROPLI KRWI (ang. DRIED BLOOD SPOT - DBS). Odpowiednie zestawy do badania
suchej kropli krwi (DBS) umozliwiajg pobranie, zabezpieczenie i przestanie probek krwi na kartach DBS
do laboratorium. W razie dodatniego wyniku testu DBS (obnizony poziom lub brak aktywnosci kwasnej
alfa-glukozydazy) nalezy wykona¢ niezalezne badanie inng metoda w celu ostatecznego potwierdzenia
rozpoznania choroby Pompego12.

* BADANIE PELNEJ KRWI OBWODOWE]. Alternatywnie, w wybranych laboratoriach, mozna oznaczy¢
aktywnos¢ kwasnej alfa-glukozydazy (GAA) w prébce petnej krwi obwodowej.

LECZENIE

W enzymatyczne] terapii zastepczej w chorobie Pompego stosowana jest alglukozydaza alfa. Alfa
glukozydaza (GAA) powoduje rozktad glikogenu, ztozonej weglowodanowej czastki w komdrkach organizmu.
U os6b z chorobg Pompego enzym ten wystepuje w niewystarczajacej ilosci lub z jakiego$ powodu jest
wadliwy. W efekcie, glikogen jest gromadzony w organellach komérkowych zwanych lizosomami. Nadmierne
nagromadzenie glikogenu prowadzi ostatecznie do uszkodzenia komoérek i zaburzen funkcjonowania miesni.
Aglukozydaza alfa umozliwiaja rozktad glikogenu. Aglukozydaza alfa jest podawana drogg infuzji dozylnej co

dwa tygodnie.
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