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Mit neveziink Pompe kérnak?

A Pompe kor egy anyagcsere betegség, mely soran
komplex cukor, Ugynevezett glycogen halmozddik fel
a sejtek takarito sejt szervecskéiben
(lizoszomdkban). A glycogén tarolasi zavar egy enzim
hidnya, vagy elégtelen miikodése miatt alakul ki. F6
tlinetként izomgyengeség jelenik meg, mivel a
felhalmozddott glycogén megakadalyozza, gatolja az
izmok normalis m(ikodését.

Milyen formai vannak? Milyen

tiilnetekkel jarnak?
Harom formajat kilonitjik el: csecsembkori,
gyermek-fiatalkori, feln6ttkori.

A csecsemdkori forma sziiletés utan par hdnappal
kezd6dik, kezeletlentil hamar haldlhoz vezet.
Jellemz6 rd az izomgyengeség, 1ép és maj
megnagyobbodas, valamint szivhibak. Az

izomgyengeség csecsemdbkori jele a békatartdsban
valé fekvés, szopds nehezitettsége, az hogy nem
tartja idGben a fejét, nem tanul meg dlni.

Gyermekkori, fiatalkori formaban a betegség 1 éves
kor koril indul fokozatos izomgyengeséggel,
gyermeknek jardsi nehezitettsége lesz, guggolasbol
csak kezeivel a térdeire tdmaszkodva all fel, nem

Felné6ttkori forma altalaban lassabb lefolyasu és kevésbé sulyos. Elsé tiinet a térzshoz kozeli izmok gyengesége,
altaldban a csip&ovi izmok korabban és kicsit sulyosabban érintettek, mint a vallévi izmok. Izomgyengeség
kovetkeztében kacsazo jards jelentkezik, torzsizmok gyengesége miatt gondot okozhat a vizszintes testhelyzetbdl
valo fellilés, a légz6izmok gyengesége miatt vizszintes testhelyzetben nehezebbé valhat a légzés.



Mennyire gyakori a betegség?

A Pompe kor vilagszerte 5 000-10 000 embert érint, az USA-ban minden 40 000 emberbél 1 beteg. Ritkasaga miatt
és amiatt, hogy a tiinetek kiilénb6z6 életkorokban jelenhetnek meg, diagndzisa nehéz. Viszont nagyon fontos,
hogy gondolni kell ra, mivel kezelhetd genetikai betegség.

Miért alakul ki a betegség?

A betegség az alfa-glicosidase enzim hianyanak, elégtelen mikodésének kovetkeztében alakul ki. Ez az enzim
bontja le a glyocogént glukdzra, ami a sejtek szamara az egyik legfontosabb tdpanyag. Az alfa-glicosidase enzimet
a GAA gén koddolja. A betegség autoszomalis recessziv modon 6roklédik, tehat akkor jon létre, ha a GAA gén
mindkét példanyaban (anyai, apai) mutdcio van. A GAA génnek 300 féle mutacidjat leirtak mar, melyek koézdl
vannak olyanok, amelyek kicsit karositjak az enzim m(ikodését, igy felnétt korban jelentkeznek a tlinetek,
valamint léteznek olyanok is, amelyek sulyosan karositjak, esetleg az enzim hianyahoz vezetnek, ezek mar
csecsemdékorban tiineteket okoznak.

Hogyan diagnosztizalhato a betegség?

Szamos neuroldgiai betegség okoz izomgyengeséget, ami a Pompe koér esetében is az egyik legfontosabb tiinet. A
laboreredmények sem mutatnak specifikus elvaltozdsokat, altaldban CK, GOT, GPT, LDH emelkedés jelzi az
izombantalmat. Csecsem&k esetében, ha az izomhypotonia mellé szivelégtelenség vagy valamilyen szivhiba tarsul,
akkor kell ellenérizni az alfa-glicosidase szintet. Gyermekeknél, fiatal feInGtteknél végtag 6v tipusu (vall, csipd),
egyre fokozodd izomgyengeség esetén kell gondolni a betegségre. Amennyiben az izmok elektromos vizsgdlata
soran (EMG) is izombetegség tlinete jelentkezik (myopathia), szintén ellendrizni szlikséges az alfa-glicosidase
szintet. Ezt a szintet vércsepp teszt segitségével konnyen ellendrizni lehet. Amennyiben az enzim aktivitasi szintje
alacsony, genetikai vizsgdlatra vérvétel torténik, és sor keriil a GAA gén analizisére.

Mialatt ezek a diagnosztikus eljarasok zajlanak, a beteg komplex allapotfelmérésen vesz részt. Ennek keretén belil
részletes légzésfunkcio vizsgalatra keril sor, megmeérik a 6 perces jarastavolsagot, valamint hasi ultrahang
vizsgalatot és kardioldgiai vizsgalatot is végeznek.

Hogyan kezelhet6 a betegség?

A betegség esetében elérhet6 a specialis kezelés, mivel Myozyme (Alglucosidase alfa — Genzyme, Sanofi) infuzids
kezelés soran potolhatd a hidnyzo enzim. Enzimpétlo kezelés akdr a legenyhébb tiinetekkel rendelkezé
diagnosztizalt Pompe betegnek is jar, mivel az enzimpétlas segitségével gatolhatd a betegség elérehaladasa,
javulas varhaté a légzésfunkcidban. Az enzimpétld kezelés szignifikdnsan noveli az élettartamot, javitja a
légzésfunkcidt, a 6 perces jarastavolsagot, csecsemdbk esetében csokkenti a szivmegnagyobbodast. Az infuzids
kezelést a Magyar Allam Egyedi Méltanyossagi Kérelem alapjan tamogatja.

Az enzimpotlé kezelés mellett fontos a betegek rendszeres testmozgasa, helyes taplalkozasa.



