POSTEPOWANIA W DIAGNOSTYCE
PACJENTOW Z ROZNYMI FENOTYPAMI CHOROBY POMPEGOQ'

Wczesne rozpoznanie objawdw oraz wykonanie badania suchej kropli
krwi (DBS, ang. dried blood spot) u pacjentdéw z ostabieniem sity miesni
proksymalnych/osiowych (fenotyp 1), restrykcyjng niewydolnoscig
oddechowq (fenotyp II) i (lub) bezobjawowym zwiekszeniem aktywnosci
kinazy kreatynowej (CK) (fenotyp lll) moze prowadzi¢ do wczesniejszego
rozpoznania i zapewnic lepsze efekty leczenia u pacjentdw z chorobg
Pompego o pdéznym poczatku (LOPD, ang. late-onset Pompe disease)'?,
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Zdefiniowany Typ niezdefiniowany Fibroblasty . Miesnie szkieletowe
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(CK) kinaza kreatynowa; EMG/NCS (ang. electromyography and nerve Analiza genetyczna genu GAA
conduction studies) - badania elektromiograficzne i przewodnictwa
nerwowego; LGMD (ang. limb-girdle muscular dystrophy) - dystrofia ¢
miesniowa obreczowo-konczynowa; NMD (ang. neuromuscular disease) i
- choroba nerwowo-mieéniowa; Rozpoznanie LOPD

*Aktywnos$¢ GAA <30%, na granicy normy 30-40%.
Zaadaptowano z pracy: Toscano A i wsp., Acta Myol. 2013;32(2):78-81".

Przebadaj pacjentéw z r6znymi fenotypami choroby
Pompego. Wczesne rozpoznanie i rozpoczecie leczenia
moze prowadzi¢ do poprawy wynikéw klinicznych'3>5,



POTENCJALNA DIAGNOSTYKA ROZNICOWA CHOROBY POMPEGO

Nieswoisty obraz kliniczny choroby Pompego utrudnia odréznienie jej

od innych chordb nerwowo-miesniowych®. W ponizszej tabeli diagnostyki
réznicowej przedstawiono wspdlne objawy podmiotowe i przedmiotowe
choroby Pompego oraz innych choréb nerwowo-miesniowych.

LGMD Postepujgce ostabienie sity miesni bioder,
nég lub ramion
Nieprawidtowy chod
Zwiekszona aktywnos¢ CK we krwi?’8

Dystrofia migsniowa Postepujgcy niedowtad proksymalny
Beckera/Duchenne’a Niewydolno$¢ oddechowa
Trudnosci z chodzeniem
Zwiekszona aktywnos¢ CK we krwi’

Zapalenie wielomigsniowe Niewyjasnione ostabienie sity miesniowej
Trudnosci z chodzeniem
Zwiekszona aktywnos¢ CK we krwis7<

Glikogenozy typu lll, IV, i V Niedocisnienie tetnicze
Hepatomegalia
Ostabienie sity miesni
Zwiekszona aktywnos¢ CK we krwi’10

Zanik miesni kregostupa Asymetryczne ostabienie sity miesni
Zanik miesni dobrowolnych
Zwiekszona aktywnos¢ CK we krwi’ "
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Nalezy pamietac o chorobie Pompego w diagnostyce réznicowej

u pacjentéw z postepujacym niedowtadem proksymalnym, ktéremu
moze towarzyszyc (ale nie musi) niewydolnos¢ oddechowa

i (lub) zwiekszona aktywnos¢ CK we krwi*'23,
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