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Klasyfikacja Synonimy

Choroba Niedobdr kwasnej alfa-1,4-glukozydazy
Alpha-1,4-glucosidase acid deficiency
Choroba Pompego
Choroba spichrzania glikogenu typu 2
Glikogenoza spowodowana niedoborem
kwasnej maltazy
Glikogenoza typu 2
GSD spowodowana niedoborem kwasnej
maltazy
GSD typu 2
GSD due to acid maltase deficiency
GSD type 2
GSD type Il
Glycogen storage disease type 2
Glycogen storage disease type Il
Glycogenosis due to acid maltase deficiency
Glycogenosis type 2
Glycogenosis type Il
Pompe disease
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=pl&Expert=365

Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Choroba Pompego

Synonimy: glikogenoza typu Il, niedobor alfa glukozydazy, niedobor kwasnej maltazy
(ang. Pompe disease, GAA deficiency)

OMIM: 232300
ORPHA kod: 365

ICD-10: E74.0

Definicja choroby

Choroba Pompego jest choroba genetycznie uwarunkowana, z grupy glikogenoz.
Przyczyna choroby jest niedobor enzymu alfa glukozydazy (nazywanej tez kwasna
maltaza, GAA). Powoduje to nadmierne gromadzenie glikogenu w tkankach, gtownie w
miesniach szkieletowych, migesniach oddechowych, ze szczegolnym uwzglednieniem
miesnia przepony czy tez w miesniu sercowym. W chorobie Pompego wyroznia sie
postac niemowleca (objawy przed 1rz; IOPD - Infantile Onset Pompe Disease), oraz
postac o poznym poczatku (LOPD - Late Onset Pompe Disease) gdzie objawy pojawiaja
sie po 12 miesiacu zycia, a nawet u dorostych. Objawy kliniczne pacjentow sa bardzo
zroznicowane, zwtaszcza w LOPD co moze prowadzic do opoznien w postawieniu
diagnozy.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Choroba dziedziczona jest w sposob autosomalnie recesywny, chorowac moze kilkoro
rodzefstwa. Opisano ponad 500 roznych mutacji genu GAA (chromosom 17¢25.3)
Obserwowane jest czestsze wystepowanie poszczegolnych mutacji w roznych
populacjach i rejonach geograficznych.




Epidemiologia

CzestoSc szacowana jest na okoto 1:40 000 - 1:100 000, waha sie w zaleznosci od
populacji.

Opis kliniczny

Wyroznia sie postac niemowleca oraz postac pozna choroby Pompego.

Dzieci z IOPD choruja ciezko, objawy postepuja szybko. Dominuje wiotkoS¢, opoznienie
rozwoju ruchowego, czeste infekcje oraz kardiomegalia. Nieleczeni farmakologicznie
pacjenci najczesciej umieraja przed ukonczeniem pierwszego roku zycia gtownie z
powodu niewydolnosci oddechowe;j.

Obraz kliniczny choroby Pompego o poznym poczatku jest bardzo zroznicowany.
Najczestsze jest ostabienie migsni konczyn dolnych i gornych, stwierdza sie wysokie
wartosci CK (kinazy kreatynowej), rozwijac sie moze przewlekta niewydolnosc
oddechowa, objawy z innych uktadow. Pacjenci skarza sie na trudnosci z wchodzeniem
po schodach, wstawaniem z przysiadu. Czestym problemem pacjentow z LOPD jest
przewlekta niewydolnosc oddechowa spowodowana ostabieniem migsni oddechowych,
szczegolnie przepony. Moze to by¢ pierwszym objawem choroby. Pacjenci moga skarzy¢
si¢ na poranne bole gtowy, zmeczenie w ciagu dnia, koszmary senne, bezdechy,
zaburzenia snu czy koniecznosSc snu z uniesiona gtowa na kilku poduszkach. Objawy
postepuja powoli, a z postepem choroby wielu pacjentow wymaga wentylacji
mechanicznej. Ponadto u pacjentow z LOPD wystepuja zaburzenia rytmu serca,
kardiomiopatia typowa dla IOPD w LOPD jest rzadka. Wystepuja tez skrzywienia
kregostupa, zespot sztywnego kregostupa. Rzadko stwierdzane s3 zaburzenia
oddawania moczu czy stolca oraz bole brzucha. Moze pojawiac sie rowniez
powiekszenie jezyka.

Diagnostyka

Pierwszym krokiem do rozpoznania jest badanie aktywnosci enzymu alfa glukozydazy
(GAA), standardowo wykonywane z suchej kropli krwi (DBS). W przypadku stwierdzenia
obnizonego poziomu GAA, konieczne jest potwierdzenie choroby - najczesciej w
badaniu genetycznym (zazwyczaj z tej samej probki DBS). Wykrycie dwoch mutacji
pozwala na potwierdzenie choroby Pompego. Alternatywnie, mozna wykonac badanie
potwierdzajace niedobor GAA w innej tkance, np. badanie hodowli fibroblastow.




Wskazane jest wykonywanie badania DBS GAA jako pierwszy etap diagnostyki u chorych
z bezobjawowa hiperCKemig, zespotami dwuobreczowymi czy z niewydolnoscia
oddechowa spowodowang ostabieniem migsnia przepony, bez zidentyfikowanej

przyczyny.

Leczenie

W leczeniu stosowana jest enzymatyczna terapia zastepcza (ERT - enzyme replacement
therapy) dostepna w programie lekowym. Leczenie podawane jest w warunkach
szpitalnych dozylnie. Wczesne wdrozenie leczenia zmniejsza Smiertelnosc oraz
prowadzi do poprawy, ewentualnie utrzymania sprawnosci migsniowej, funkgji
oddechowych, czy poprawe w zakresie kardiomiopatii. W badaniach potwierdzono
wzrost FVC u pacjentow poddanych terapii. WczesSniejsza diagnoza umozliwia szybsze
wtaczenie leczenia, a dzieki temu poprawe rokowania.

Pacjenci z choroba Pompego wymagaja wielodyscyplinarnej opieki specjalistycznej
zarowno na etapie diagnostyki jak i podczas monitorowania choroby. Pacjenci
wymagaja opieki multidyscyplinarnej, poza opieka neurologiczng wymagaja kontroli
pneumonologicznych - okresowe badania spirometrii w pozycji siedzacej i lezacej,
kwalifikacji do nieinwazyjnej wentylacji zastepczej w razie potrzeby. Ponadto wymagaja
okresowych kontroli kardiologicznych.

Wymagaja ponadto rehabilitacji zgodnie z aktualnym stanem neurologicznym pacjenta.

Szczepienia ochronne

Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegolne

Wskazane poradnictwo genetyczne rodzinne. Wskazane jest badanie aktywnosci
enzymatycznej z suchej kropli krwi (DBS GAA) lub badanie genetyczne rodzenstwa
pacjenta, co umozliwic moze wtaczenie terapii na wczesnym objawowym etapie
choroby.




Konieczne okresowe kontrole pneumonologiczne oraz kardiologiczne.

Rokowanie

Rokowanie zalezy od stanu pacjenta i typu choroby. Pacjenci leczeni enzymatyczng
terapia zastepcza zyja dtuzej, a terapia pozwala im na dtuzsze niz bez farmakoterapii
utrzymanie sprawnosci i wydolnosci oddechowej. Pacjenci wymagaja
wielospecjalistycznej opieki, systematycznej rehabilitacji.

Organizacje pacjenckie

https:/ /chorobyrzadkie.pl/choroba-pompego/

Wazne strony internetowe

https://www.ptchnm.org.pl/choroba-pompego/

https:/ /www.omim.org/entry/232300

https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/books
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Osrodki eksperckie
Osrodki eksperckie chordb rzadkich (neurologiczne)

Oddziaty prowadzace leczenie enzymatyczng terapia zastepcza w programie lekowym.
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 22022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawad, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowe;j
oraz z nalezyta starannoscia.
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