Choroba Pompego o pdznym poczatku to postepujgca i zagrazajgca
Zyciu choroba nerwowo-migsniowa powodujgca nieodwracalne
uszkodzenie miesni, ktérg mozna jednak skutecznie leczyc.

Pierwsze objawy mogqg sie ujawnic juz w dziecinstwie lub dopiero

w szostej dekadzie zycia'*. Wczesne rozpoznanie i rozpoczecie leczenia
majg kluczowe znaczenie w zapobieganiu dalszej progresji choroby.
Bez szybkiej interwenciji klinicznej chorzy na chorobe Pompego

o pdznym poczgtku ponoszg duze ryzyko niesprawnosci, a nawet
przedwczesnego zgonu'®®,

PODSTAWOWE FENOTYPY DIAGNOSTYCZNE

Po udokumentowaniu wywiadu medycznego, przeprowadzeniu
badania neurologicznego i wykonaniu rutynowych badan
laboratoryjnych, nalezy przeanalizowac 3 rézne fenotypy pacjentdw,
ktérych objawy mogqg wskazywac na chorobe Pompego o pdznym
poczatku’:

I Pacjenci z ostabieniem sity miesni proksymalnych/osiowych,
z objawami ze strony uktadu oddechowego lub bez’

Il | Pacjenciz restrykcyjng niewydolnoscig oddechowq’

Il | Pacjenciz bezobjawowym zwiekszeniem aktywnosci CK’

Wczesne rozpoznanie tych 3 podstawowych fenotypoéw choroby
Pompego o p6znym poczatku moze prowadzi¢ do wczesniejszego
rozpoczecia leczenia i zapewnic lepsze efekty terapii’.



OBJAWY KLINICZNE FENOTYPOW CHOROBY POMPEGO O POZNYM
POCZATKU: PRZYPADKI 3 PACJENTOW

Trzy fenotypy, ktére mogg wskazywac¢ na chorobe Pompego o pdznym
poczatku, przedstawiono w postaci ponizszych opisdw przypadkdw.

U kazdego z tych pacjentéw poczgtkowo stawiane byty btedne
diagnozy, a badania diagnostyczne wykonano z opdznieniem??,
Badanie pacjentdw z objawami klinicznymi, ktére mogqg wskazywac
na chorobe Pompego o pdznym poczatku, takimi jak: nieswoista
dystrofia miesniowa obreczowo-kohczynowa, niedowtad miesni
proksymalnych, niewydolno$¢ oddechowa i (lub) zwiekszenie
aktywnosci CK, moze pomadc unikng¢ opdznien w rozpoznaniu?s1°,

PACJENTKA NR 13

PACJENTKA NR 2°

PACJENT NR 3°

W wieku 44 |at, kobieta
zaczeta miec frudnosci
z wchodzeniem po
schodach i wstawaniem
Z pozycji siedzgcej.

> Stwierdzono ostabienie
sity miesni, przede
wszystkim dotyczgce
konczyn dolnych.

> Poczagtkowym
rozpoznaniem byt
rdzeniowy zanik
miesni typu IV (SMA,
ang. spinal muscular
atrophy).

> W badaniu EMG
wykazano wytadowania
miofoniczne.

> Chorobe Pompego
o pdznym poczgtku
potwierdzono po 14
latach od wystgpienia
pierwszych objawdw
na podstawie
nieprawidtowej
aktywnosci enzymu
kwasnej alfa-
glukozydazy (GAA)
i badan genetycznych.

W wieku 39 lat, kobiecie
zaczeta dokuczac
dusznose.

> U pacjentki
wystepowaty trudnosci
z oddychaniem, nawet
W Spoczynku.

> Poczatkowo objawy te
przypisywano depresji.

> Postepujgce ostabienie
sity miesni objeto
rowniez konczyny
dolne.

> W EMG wykazano
nieprawidtowq
aktywnosé
w proksymalnej czesci
konczyn gérnych i ud.

> Chorobe Pompego
o pdznym poczgtku
potwierdzono po 10
latach od wystgpienia
pierwszych objawdw
na podstawie
nieprawidtowej
aktywnosci enzymu
GAA.

W wieku 19 lat,

u mezczyzny w badaniu
wykonanym w ramach
diagnostyki objawow
grypopodobnych
zaobserwowano
zwiekszong aktywnos¢
CK we krwi.

> Poczgtkowo rozpoznano
mononukleoze.

> W EMG wykazano
wyrazne wytadowania
miotoniczne w obrebie
ledZzwiowych miesni
przykregostupowych.

> Aktywnos¢ CK
W surowicy byta
zwiekszona do poziomu
1.373 j/1 (zakres normy:
70-185j/1).

> Aktywnos¢ enzymu
kwasnej GAA byta
nieprawidtowa,
a rozpoznanie
potwierdzono
badaniaomi
genetycznymi.

> Wiek w chwili
rozpoznania choroby
Pompego o pdznym
poczgtku: 58 lat

> Wiek w chwili
rozpoznania choroby
Pompego o pdznym
poczqgtku: 49 lat

> Wiek w chwili
rozpoznania choroby
Pompego o pdznym
poczagtku: 21 lat

Podstawowy fenotyp
diagnostyczny:
Postepujgce
ostabienie sity miesni
proksymalnych

Podstawowy fenotyp
diagnostyczny:
Niewydolnos¢
oddechowa

Podstawowy fenotyp
diagnostyczny:
Zwiekszenie
aktywnosci CK

we krwi

Badanie EMG miesni
przykregostupowych
u pacjentéw

zZ chorobq Pompego
0 pézZnym poczqtku
czesfo wykazuje
wytadowania
miotoniczne’.



WCZESNE ROZPOZNANIE CHOROBY POMPEGO O POZNYM
POCZATKU ZAPEWNIA LEPSZE EFEKTY TERAPII*>71,

1) PODEJRZENIE CHOROBY POMPEGO O POZNYM POCZATKU:
Chorobe Pompego nalezy wykluczy¢ w kazdym przypadku
postepujgcego niedowtadu proksymalnego, ktéremu moze

(ale nie musi) fowarzyszy¢ niewydolnos¢ oddechowa

i (lub) zwiekszenie aktywnoséci CK we krwi'?12,

2) DIAGNOSTYKA CHOROBY POMPEGO O POZNYM POCZATKU:

Szybkie i wiarygodne badanie z uzyciem DBS lub badanie
enzymatyczne we krwi obwodowej’ 1,

3) LECZENIE CHOROBY POMPEGO O POZNYM POCZATKU:
W odrdznieniu od wielu chordb nerwowo-migsniowych,

w przypadku choroby Pompego dostepne jest swoiste leczenie
przyczynowe'?,
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