Czy objawy pacjenta |
wskazujq na chorobe

Zapytaj pacjenta o...

...aby okresli¢ potencjalne objawy zwigzane z chorobg Pompego.
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Czy ma Pan/Pani frudnosci ze wstawaniem z krzesta
lub podnoszeniem sie z pozycji lezqcej?

Czy jest Panu/Pani ciezko wechodzi€ po schodach?

Czy nastgpita zmiana w sposobie Pana/Pani chodzenia - czy dostrzega
Pan/Pani u siebie takie cechy chodu jak kotysanie sie lub cztapanie?

Czy bieganie lub uprawianie sportéw sprawia Panu/Pani frudnosci?
Czy zauwazyt/-a Pan/Pani nietypowe skurcze lub réznie nasilony
bol miesni?

Czy ma Pan/Pani frudnosci z podniesieniem rgk nad gtowe?

Czy korzysta Pan/Pani z wézka inwalidzkiego lub sprzetu utatwiajgcego
poruszanie sie przez dtuzszy czas?

Czy potkniecia i upadki sq u Pana/Pani czeste?
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Czy ma Pan/Pani tfrudnosci z utrzymaniem prawidtowej postawy?

Czy podczas siedzenia lub stania wystepuje pochylenie
gtowy do przodu?

Czy odczuwa Pan/Pani mniejszq niz w przesztosci gietkos¢ ciata?
Czy cierpi Pan/Pani na bdle krzyza?
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Czy patrzgce na siebie w lustrze, zauwaza Pan/Pani jakiekolwiek
zmiany w wyglgdzie?
Czy jest Panu/Pani coraz trudniej przetykaé, przezuwac lub rozmawiac?
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Czy zauwazyt/a Pan/Pani problemy z pogarszajacym sie stuchem?

Czy ma Pan/Pani zawroty gtowy po zmianie pozycji z siedzqcej
na stojgeq?
Czy odczuwa Pan/Pani mrowienie dfoni lub stop?
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Czy budzi sie Pan/Pani z bolem gtowy?

Czy obserwuje Pan/Pani u siebie okresowe trudnosci
w oddychaniu?

Czy kto$ zauwazyt u Pana/Pani utrudnione oddychanie podczas snu?
Czy korzysta Pan/Pani z urzgdzenia wspomagajgcego oddychanie?
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Ostabienie/atrofia miesni obreczy koficzyn

Postepujqce ostabienie miesni w obszarze miednicy, kofczyn i ramion
Postepujqce ostabienie miesni w obrebie kolan i topatek

Zmniejszona folerancja wysitku fizycznego

Zaburzenia rownowagi

Nadmierne zmeczenie

Nieprawidtowy chod

topatka skrzydlata

Skolioza

Zwiekszona lordoza/kifoza ledzwiowa
Sztywnos¢ kregostupa

Jedno- lub obustronne
opadanie powiek

Ostabienie opuszkowe

Makroglosja
Miopatie twarzy

Neuropatia witdkien cienkich
Odbiorczy ubytek stuchu
Hipotonia ortostatyczna

Skurcze migdni
Suchos¢ oczu
Bolesne parestezje kofczyn

Uposledzenie odruchu
kaszlowego

Bezdech senny

Zwiekszona potrzeba
wentylacji mechanicznej

Poranne bole gtowy
Sennos¢ w ciggu dnia
Przewlekta retencja CO2
Niewydolnos¢ oddechowa
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Objawy pacjentdw mogq uzasadniaé wykonanie badan pod kgtem choroby Pompego
Ocena aktywnoSci enzymu GAA jest ztotym standardem w rozpoznawaniu choroby Pompego.?
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POBRANIE MATERIALU POBRANIE KRWI BADANIA

DO BADANIA SUCHEJ PEENEJ GENETYCZNE
KROPLI KRWI Mozliwe jest fez oznaczenie Pozytywny wynik badania
Pozytywny wynik badania enzymu GAA z probki krwi aktywnosci enzymatyczne;
suchej kropli krwi (DBS) petnej w wyznaczonych nalezy potwierdzi¢ analizg
stuzgcego oznaczeniu laboratoriach.'® genetyczng genu GAA.'®

aktywnoSci enzymu moze
wskazywac na obecnosé
choroby Pompego.'

W zaleznosci od oceny klinicznej moze by¢ réwniez konieczne wykonanie innych, dodatkowych badan.
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