RODZENSTWO ROWNIEZ MOZE CHOROWAC

NA CHOROBE POMPEGO!

Przyczynq choroby Pompego sg mutacje genu GAA kodujgcego kwasng alfa-glukozydaze. Choroba
dziedziczy sie autosomalnie recesywnie, co oznacza, ze wystepuje jedynie u oséb, ktdre majg uszkodzone
oba dllele genu GAA, odziedziczone po jednym od kazdego z rodzicdw. Rodzice sg zdrowi, poniewaz majq
uszkodzony tylko jeden allel, ale za kazdym razem, kiedy starajq sie o dziecko, ponoszqg ryzyko przekazania mu
dwdch nieprawidtowych alleli genu GAA, co jest rOwnoznaczne z wystgpieniem choroby Pompego.

Bardzo wazne znaczenie ma zatem wykluczenie choroby Pompego u rodzenstwa pacjenta,

u ktérego te chorobe rozpoznano.
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»> Prawdopodobienstwo, ze dziecko odziedziczy dwa uszkodzone allele genu GAA i zachoruje
na chorobe Pompego, wynosi 1:4 (czyli 25%).!

> Prawdopodobienstwo, ze dziecko odziedziczy jeden uszkodzony allel genu GAA i bedzie nosicielem
(ale samo nigdy nie zachoruje na chorobe Pompego), wynosi 2:4 (czyli 50%).!

> Prawdopodobienstwo, ze dziecko odziedziczy dwa prawidtowe allele genu GAA i nigdy nie zachoruje
na chorobe Pompego, ani nie bedzie nosicielem, wynosi 1:4 (czyli 25%).!
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BADANIA W KIERUNKU CHOROBY POMPEGO

Kiedy u pacjenta potwierdzono rozpoznanie choroby Pompego, istnieje prawdopodobienstwo,
7e jego rodzenstwo réwniez choruje na te chorobe. Mogg oni wykazywadé podobne objawy,
ale tez choroba mogta sie u nich jeszcze nie ujawnic lub przebiega inaczej niz u pacjenta,

u ktérego pierwszego jg rozpoznano. Nalezy pamietad, ze choroba Pompego ma postepujacy
przebieg i moze spowodowac duze i nieodwracalne uszkodzenie miesni.?

Podstawowe znaczenie ma zatem wczesne rozpoznanie i leczenie.®*

.- Chorobe Pompego mozna potwierdzic¢ lub wykluczy¢
SUCHEJ za pomocq prostego, taniego i wiarygodnego testu suchej kropli krwi.>”

KROPLI
KRWI*

* Enzymatyczny test przesiewowy, oceniajgcy aktywno$é kwasnej alfa-glukozydazy.

10 WCZESNYCH 0BJAWOW CHOROBY POMEPG0?2*

* tatwa meczliwosé * TrudnoSci we wstawaniu z krzesta
* Trudnosci we wchodzeniu po schodach e Trudnosci w unoszeniu ramion

* Zadyszka po niewielkim wysitku * Poranny bol gtowy

* Ostabienie konczyn dolnych  Sennosé w ciggu dnia

* Nieprawidtowy chod * Sktonno$¢ do potykania sie
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Dla dobra pacjentéw z chorobg Pompego

} \ N O F I G E N ZY I\/l E u Sanofi Genzyme dagzy do opracowania specjalistycznych metod terapii ciezkich chordb,

czesto trudnych do rozpoznania i leczenia, przynoszgc nadzieje pacjentom i ich rodzinom.

8€00'€0°'£1'Ad1dZD




