
Przyczyną choroby Pompego są mutacje genu GAA kodującego kwaśną alfa-glukozydazę. Choroba 

dziedziczy się autosomalnie recesywnie, co oznacza, że występuje jedynie u osób, które mają uszkodzone 

oba allele genu GAA, odziedziczone po jednym od każdego z rodziców. Rodzice są zdrowi, ponieważ mają 

uszkodzony tylko jeden allel, ale za każdym razem, kiedy starają się o dziecko, ponoszą ryzyko przekazania mu 

dwóch nieprawidłowych alleli genu GAA, co jest równoznaczne z wystąpieniem choroby Pompego. 

Bardzo ważne znaczenie ma zatem wykluczenie choroby Pompego u rodzeństwa pacjenta,

u którego tę chorobę rozpoznano.

RODZEŃSTWO RÓWNIEŻ MOŻE CHOROWAĆ 
NA CHOROBĘ POMPEGO!

Prawdopodobieństwo, że dziecko odziedziczy dwa uszkodzone allele genu GAA i zachoruje 

na chorobę Pompego, wynosi 1:4 (czyli 25%).1

Prawdopodobieństwo, że dziecko odziedziczy jeden uszkodzony allel genu GAA i będzie nosicielem 

(ale samo nigdy nie zachoruje na chorobę Pompego), wynosi 2:4 (czyli 50%).1

Prawdopodobieństwo, że dziecko odziedziczy dwa prawidłowe allele genu GAA i nigdy nie zachoruje 

na chorobę Pompego, ani nie będzie nosicielem, wynosi 1:4 (czyli 25%).1
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DZIEDZICZENIE CHOROBY POMPEGO

Ojciec Nosiciel Matka Nosicielka

Chory (25%) Zdrowi nosiciele 
(50%)

Zdrowy nie będący 
nosicielem (25%)

Prawidłowy allel Nieprawidłowy allel
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Dla dobra pacjentów z chorobą Pompego

 

ZLEĆ TEST 
SUCHEJ 
KROPLI 
KRWI*

Kiedy u pacjenta potwierdzono rozpoznanie choroby Pompego,  istnieje prawdopodobieństwo,

że jego rodzeństwo również choruje na tę chorobę. Mogą oni wykazywać podobne objawy,

ale też choroba mogła się u nich jeszcze nie ujawnić lub przebiega inaczej niż u pacjenta, 

u którego pierwszego ją rozpoznano. Należy pamiętać, że choroba Pompego ma postępujący

przebieg i może spowodować duże i nieodwracalne uszkodzenie mięśni.2

 Podstawowe znaczenie ma zatem wczesne rozpoznanie i leczenie.3,4

Chorobę Pompego można potwierdzić lub wykluczyć 
za pomocą prostego, taniego i wiarygodnego testu suchej kropli krwi.5*

* Enzymatyczny test przesiewowy, oceniający aktywność kwaśnej alfa-glukozydazy.

BADANIA W KIERUNKU CHOROBY POMPEGO

10 WCZESNYCH OBJAWÓW CHOROBY POMEPGO2,6

Łatwa męczliwość

Trudności we wchodzeniu po schodach

Zadyszka po niewielkim wysiłku

Osłabienie kończyn dolnych

Nieprawidłowy chód

Trudności we wstawaniu z krzesła

Trudności w unoszeniu ramion

Poranny ból głowy

Senność w ciągu dnia

Skłonność do potykania się

Sanofi Genzyme dąży do opracowania specjalistycznych metod terapii ciężkich chorób, 
często trudnych do rozpoznania i leczenia, przynosząc nadzieję pacjentom i ich rodzinom.


