CHOROBA

POMPEGO

Jest spowodowana niedoborem kwasnej alfa-glukozydazy, enzymu
lizosomalnego uczestniczacego w procesie rozktadu glikogenu do glukozy.
Nastepstwem jest nadmierne gromadzenie, ktére prowadzi do akumulacji
glikogenu szczeg6lnie w miesniach szkieletowych i oddechowych, miesniu
sercowym, a takze w watrobie i ukfadzie nerwowym, powodujgc ostabienie

mies$ni i przedwczesng smier¢ z powodu niewydolnosci oddechowej lub
niewydolnosci serca.
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SADWIEPOSTACIE CHOROBY POMPEGO

LS TN W ETER - w pierwszych tygodniach zycia choroba powoduje
ogblng wiotkos¢ miesni, kardiomiopatie przerostowg, niewydolnosc
oddechowg, trudnosci w karmieniu i opéznienie wzrastania.

LWL W (VAT LM TS ETLE WA G EN - zaburzenia sg zwykle mniej nasilone.

Gtownym objawem klinicznym jest obnizenie napiecia miesni i op6znienie
rozwoju ruchowego. z powodu odktadania sie glikogenu miesnie sg twarde
i maja konsystencje gumy. Przerost tydek i objaw Gowersa mogg sugerowac
dystrofie miesniowg Duchenne'a, ale objawy te wystepujg w mtodszym wieku
niz w dystrofinopatii. Posta¢ o p6éznym poczatku - gtébwng cechg jest
niedowtad proksymalny miesni objawiajgcy sie trudnosciami we wchodzeniu
po schodach, wstawaniu z t6zka lub krzesta oraz unoszeniu ramion.

OBJAWY KLINICZNE

Choroba Pompego nie daje charakterystycznych objawéw i w trakcie
diagnozy moze zosta¢ pomylona z innymi chorobami, ktérych wystepowanie
jest znacznie czestsze.

Objawy zalezg od stopnia zachowanej resztkowej aktywnosci enzymu.
Catkowity brak aktywnosci prowadzi do ciezkich zaburzeh w pierwszych
miesigcach zycia, obejmujgcych uogdélniong wiotkos¢ i kardiomiopatie
przerostowg ze zwezeniem drogi odptywu z lewej komory (posta¢ o wczesnym
poczatku).

Czesciowy niedobdr enzymu moze sie ujawni¢ w kazdym wieku nieswoistymi
objawami miopatii proksymalnej (niedowtad obreczowo-korczynowy)
i niewydolnosci oddechowej, zazwyczaj bez wspoétistniejgcej kardiomiopatii
(postac o péznym poczatku).

Giéownym objawem klinicznym jest obnizenie napiecia miesni i opdz-
I ER G FAN TR T8 7 powodu odktadania sie glikogenu miesnie sg
twarde i majg konsystencje gumy. Przerost tydek i objaw Gowersa moga
sugerowac dystrofie mieSniowg Duchenne'a, ale objawy te wystepujg w mtod-
szym wieku niz w dystrofinopatii. Posta¢ o pdznym poczatku - gtéwnga cecha
jest niedowtad proksymalny miesni objawiajgcy sie trudnosciami we wchodze-
niu po schodach, wstawaniu z t6zka lub krzesta oraz unoszeniu ramion.




Nieprawidtowa aktywnos$¢ enzyméw/koenzymoéw prowadzi do postepujg-
cego ostabienia miesni - najwyrazniej proksymalnych, trudnosci z chodze-
niem, wchodzeniem po schodach, arefleksji, dusznosci wysitkowej, zmeczenia,
trudnosci w karmieniu w okresie niemowlecym, zwiekszonego wydalania
z moczem oligosacharydéw pochodzacych z czesciowej degradacji gliko-
protein, kardiomegalii, hepatomegalii, nieprawidtowosci miopatycznych
w badaniu EMG, podwyzszonej aminotransferazy alaninowej, kinazy krea-
tynowej, dehydrogenazy mleczanowej w surowicy, akumulacji glikogenu
w lizosomach wibkien miesniowych, objaw Gowersa, szmerdéw serca oraz
infekcje drég oddechowych. Wspdélng cechg kliniczng pacjentéw z chorobg
Pompego jest postepujgce nieswoiste ostabienie miesni.

BADANIA DIAGNOSTYCZNE

Pomimo rzadkiego wystepowania chorobe Pompego nalezy uwzgledni¢
na wczesnym etapie diagnostyki réznicowej miopatii ze wzgledu na mozliwos¢
skutecznego leczenia przyczynowego (enzymatyczna terapia zastepcza).

Badania przesiewowe noworodkéw nazywane takze WL el IR dglyiTaf=(\ 00 1H

majg za zadanie wczesne wykrycie choréb wrodzonych i nabytych u nowonaro-
dzonych dzieci. Diagnoza taka pozwala na szybkie wdrozenie odpowiednich terapii.
Zapobiegaja one nieodwracalnym zmianom, ktére moga wystgpi¢ w organizmie
dziecka na skutek danego schorzenia. W Polsce badania przesiewowe w kierunku
choroby Pompego sg stopniowo wprowadzane do programéw pilotazowych.

Badania przesiewowe noworodkéw wykonuje sie nie wczesniej niz
po 48 godzinach od urodzenia. Zwykle w 3-4 dobie zycia dziecka.

Dostepne s3 testy przesiewowe suchej kropli krwi. iﬁr-

* badanie suchej kropli krwi  * badania serca

* badania genetyczne * biopsja miesni

* badanie krwi * testy oddechowe
* badanie sity mie$ni




Rozpoznanie ustala sie na podstawie obnizonej aktywnosci kwasnej
alfa-glukozydazy oraz wyniku badania genetycznego, potwierdzajgcego
wystepowanie wariantéw patogennych w obu allelach genu GAA. Leczenie
przyczynowe polegajagce na enzymatycznej terapii zastepczej zwieksza
przezywalnos¢ dzieci z postacig wczesng oraz stabilizuje lub poprawia
sprawnos¢ ruchowg i wydolnos¢ oddechowg pacjentéw z postacig pézna.

PORADNICTWO GENETYCZNE

Choroba Pompego jest dziedziczona autosomalnie recesywnie. R8yigE[wZ]
to, ze rodzice chorego dziecka ponoszg 25% ryzyko powtdrzenia sie tej samej
choroby u kolejnych dzieci. Ryzyko to dotyczy kazdej cigzy i nie zalezy od pici
dziecka. Przebieg kliniczny choroby bedzie podobny u wszystkich chorych
dzieci tych samych rodzicéw (tzn. jezeli u jednego dziecka wystgpita ciezka
posta¢ o wczesnym poczatku, kolejne chore dziecko réwniez bedzie miato
taka postac choroby).

LECZENIE

Postepowanie terapeutyczne obejmuje leczenie przyczynowe za pomocg
enzymatycznej terapii zastepczej oraz leczenie objawowe poszczegdélnych
zaburzen, np. niewydolnosci serca lub niewydolnosci oddechowe;j.

ENZYMATYCZNA TERAPIA ZASTEPCZA

Leczenie przyczynowe polega na przewlektej substytucji rekombinowanego
analogu naturalnego enzymu. Lek podaje sie w powolnym wlewie dozylnym
co dwa tygodnie. W Polsce terapia jest w catosci refundowana, zaréwno
u dzieci, jak i dorostych bez ograniczenia wieku, w ramach programu leczenia
choréb ultrarzadkich.




