


Objawy pacjentów mogą uzasadniać wykonanie badań pod kątem choroby Pompego 
Ocena aktywności enzymu GAA jest złotym standardem w rozpoznawaniu choroby Pompego.3

BADANIA 
GENETYCZNE

Pozytywny wynik badania 
aktywności enzymatycznej 
należy potwierdzić analizą 
 genetyczną genu GAA.15

POBRANIE MATERIAŁU 
DO BADANIA SUCHEJ 
KROPLI KRWI

Pozytywny wynik badania 
suchej kropli krwi (DBS) 
służącego oznaczeniu 
aktywności enzymu może 
wskazywać na obecność  
choroby Pompego.15

POBRANIE KRWI 
PEŁNEJ

Możliwe jest też oznaczenie 
enzymu GAA z próbki krwi 
pełnej w wyznaczonych 
laboratoriach.15

W zależności od oceny klinicznej może być również konieczne wykonanie innych, dodatkowych badań.
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