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Vēlīnā tipa Pompes slimība (LOPD)

Elpošanas un skeleta muskuļu bojājums

Elpošana

• Elpošanas nepietiekamība

• Diafragmas nepietiekamība

• Elpošanas traucējumi 
miegā

Skeleta muskuļi

• Plecu-iegurņa joslas muskuļi

• Muskuļu sāpes

• Bieži krīt

• Gaitas traucējumi

Sirds

Reti pieaugušiem

Gastrointestināla

• Grūti košļāt/ žokļu muskuļu vājums

• Svara deficīts

• Rīšanas problēmas/ ‘’vāja mēle’’

• Gastroezofagāls reflukss

• Iešanas grūtības

• Grūtības kāpt pa 
kāpnēm

• Skolioze

1. van der Ploeg AT, Reuser AJ. Lancet. 2008;372(9646):1342-1353.

2. Soliman OI, van der Beek NA, van Doorn PA, et al. J Intern Med. 2008;264:333-339.



Bērni un pieaugušie/skeleta muskuļi

 Lēni progresējošs muskuļu vājums

 Muskuļu sāpes

 Bieži krīt

 Staigāšanas problēmas, piecelšanās, kāpšana pa 
kāpnēm

 Gaitas traucējumi

 Muskuļu atrofija

 Skolioze

 Izteiktas lāpstiņas

 Paraspināla atrofija

 Paaugstināta  kreatīnkināze plazmā (CK)

Goversa simptoms ‘ ‘ Lāpstiņu spārni’’

Skolioze un 

paraspināla atrofija

Hirschhorn R, Reuser AJJ.  Beaudet A, Sly W, et al., The Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease. 

New York: McGraw Hill, 2001:3389-3420.



Progresējošs proksimālo muskuļu vājums
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Progresējošs muskuļu vājums ir raksturīgs 

simptoms vairumam pacientu ar LOPD

Distribution of skeletal muscle weakness in 94 adults with Pompe disease. Adapted from van der Beek5.

 Kāju proksimālie muskuļi skarti 

vairāk kā roku proksimālie muskuļi 

 Gurnu, paraspinālie un vēdera 

muskuļi ir bieži skarti jau agrīni

 Elektromiogrāfijā (EMG) -

paraspinālo muskuļu miotoniskas 

distrofijas aina

1. Hirschhorn R et al. The Metabolic & Molecular Bases of Inherited Disease. 8th ed. New York, NY: McGraw-Hill; 

2001:3389-3420;

2. Kishnani PS et al. Genet Med. 2006;8(5):267-288 

3. American Association of Neuromuscular & Electrodiagnostic Medicine. Muscle Nerve. 2009;40(1):149-160 

Alejaldre A et al. Neuromuscul Disord. 2012;22(suppl 2):S148-S154



Vēlīnā tipa Pompes slimība (LOPD)
• Progresējošs proksimālo muskuļu (īpaši kāju muskuļu) 

vājums – ir visbiežākais LOPD3,5 simptoms

• Diafragmas vājuma izraisīta elpošanas nepietiekamība, 
kas var izpausties ar ortopnoju vai elpas trūkumu 
slodzes laikā, dažkārt galvassāpes no rītiem1,6

• Viegli vai mēreni paaugstināts kreatīnkināzes līmenis 
(CK) asinīs (400-2000U/L) 1,4

• 1.American Association of Neuromuscular & Electrodiagnostic Medicine. Muscle Nerve. 2009;40(1):149-160 

• 2.Hirschhorn R et al. The Metabolic & Molecular Bases of Inherited Disease. 8th ed. New York, NY: McGraw-Hill; 2001:3389-3420 

• 3. Kishnani PS et al. Genet Med. 2006;8(5):267-288 

• van der Beek N et al. Orphanet J Rare Dis. 2012;7:88 

• 4. Mellies U et al. Neurology. 2001;57(7):1290-1295 

• 5. Mellies U et al. Respir Med. 2009;103(4):477-484 

• 6. Tinkle B et al. GeneReviews. 1993. http://www.ncbi. nlm.nih.gov/books/NBK1261



Diferenciālā diagnostika

Slimības tips

Distrofijas

Iekaisuma miopātijas

Diagnozes
 Plecu-iegurņa joslas muskuļu 

distrofija

 Dišēna/Bekera muskuļu 

distrofija

 Miofibrilārā miopātija

 Miotoniskā distrofija, 2 tips

 Danona slimība

 Polimiozīts

 ’Inclusion body myositis’’                             



Diferenciālā diagnostika

Slimības tips

Citas metaboliskās 
miopātijas

Motoneironu slimības

NM junction disorders

Diagnozes
 Mitohondriālā miopātija

 McArdle slimība

 Spinālā muskuļu atrofija

 Amiotrofā laterālā skleroze

 Kenedija slimība

 Myasthenia gravis

 Iedzimtie miastēniskie 

sindromi



Plecu, iegurņa joslas muskuļu 

distrofija vai Pompes slimība?

Pacienti/simptomi Pacientu skaits Pacienti ar Pompes 
slimību (%)

Pacienti ar aizdomām par plecu, 
iegurņa joslas muskuļu distrofiju vai 
nediagnosticēts proksimālo muskuļu 
vājums(2013)22

144 10,2

Neklasificēta ekstremitāšu-jostasvietas 
muskuļu distrofija (2013) 23

38 8.0

Pacienti ar plecu, iegurņa joslas vai 
proksimālo muskuļu vājumu, 
aizdomas par Pompes slimību

132 15,0
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1. Goldstein JL et al. Muscle Nerve. 2009;40(1):32-36;

2. Bautista Lorite. Deteccion de la enfermedad de Pompe en pacientes con distrofi a de cinturas indefi nidas o 

hiperCKemias asintomaticas. Expert Rev Neur Ed Especial. 2013;13 (10, Simposio de la enfermedad de Pompe 

Iberia – LATAM Cambiando el curso de la enfermedad de Pompe me issue):17–19 

3. Preisler N et al. Mol Genet Metab. 2013;110(3):287-289 



Paaugstināta CK asinīs un Pompes 

slimība

Pacienti/simptomi Pacientu 
skaits

Pacienti ar Pompes 
slimību (%)

Idiopātisks paaugstināts CK līmenis 
asinīs vai pirmreizēji pacienti ar  
paaugstinātu CK līmeni asinīs (2013) 22

207 2,4

Asimptomātiska  nezināmas etioloģijas 
CK līmeņa paaugstināšanās asinīs
(2013) 24

137 2,2

Paaugstinātu CK līmeni asinīs bez 
klīniska muskuļa vājuma (2006) 25

104 3,8
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1. Bautista Lorite. Expert Rev Neur Ed Especial. 2013;13 (10, Simposio de la enfermedad de Pompe Iberia – LATAM 
2.Cambiando el curso de la enfermedad de Pompe me issue):17–19;
3. Spada M et al. Mol Genet Metab. 2013;109(2):171-173;
4. Fernandez C et al. Neurology, 2006;66(10):1585-1587
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Pompes slimības tests

Sausa asins piliena paraugs

 Asins paraugs paņemts uz filtrpapīra, 3 stundas žāvēts 

istabas temperatūrā, pareizi aizpildīts un nosūtīts uz 

specializētu laboratoriju. 

 Pozitīva rezultāta gadījumā papildus izmeklējums 

diagnozes apstiprināšanai20

Goldstein JL et al. Screening for Pompe disease using a rapid dried blood spot method: experience of a clinical 

diagnostic laboratory. Muscle Nerve. 2009;40(1):32-36



Pompes slimības terapija

• Pompes slimība ir patreiz vienīgā neiromuskulārā 

slimība, kurai iespējama enzīma aizvietojošā terapija

• Enzīma aizvietojošā terapija (EAT) samazina mirstību 

par 59%, salīdzinot ar pacientiem , kas to nesaņem

• EAT pagarina pacienta dzīvildzi, uzlabo motorās 

funkcijas un elpošanu, uzlabo dzīves kvalitāti

1. Strothotte S et al. J Neurol. 2010;257(1):91-97 

2. van der Ploeg AT et al. N Engl J Med. 2010;362(15):1396-1406 

3. European Medicines Agency. Assessment Report, Myozyme. 

http://www.ema.europa.eu/docs/en_GB/document_library/EPAR_-_Assessment_Report_-

Variation/human/000636/WC500160105.pdf. Accessed November 21, 2013



Myozyme™(alglucosidase alfa) 

Enzīma aizvietojošā terapija
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●Myozyme - enzīms - vienīgā efektīgā terapija Pompes 
slimības gadījumā

●Ražots tiek pielietojot rekombinēto DNS tehnoloģiju

●Līdzīgi dabīgam enzīmam, Myozyme spēj sašķelt glikogenu 



Myozyme
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●Deva 20 mg/kg ķermeņa svara

● I/V infūza veidā ik 2 nedēļas

Myozyme [Summary of Product Characteristics]. Genzyme  Europe BV; 2006.
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Myozyme™ Darbības mehānisms

Myozyme (alglucosidase
alfa) “docks” on M6P 
receptors on cell surface

Inside cell, Myozyme 
molecules disassociate 
from M6P receptors, 
which cycle back to cell 
surface

Inside lysosome, 
Myozyme breaks down 
glycogen to glucose
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Myozyme™ Glikogēna 

sašķelšana

Pirms terapijas 4 mēneši pēc terapijas

glikogens

Electron micrographs of quadriceps muscle stained with Toluidine blue X198

Amalfitano et al. Genet Med 2001;3:132-8



Secinājumi

• Pompes slimība ir progresējoša, invalidizējoša un bieži fatāla 

neiromuskulāra slimība, kuras pamatā ir enzīma alfa glukozidāzes 

nepietiekamība

• Slimībai ir plašs klīnisko fenotipu spektrs ar atšķirīgu klīnisko 

simptomu smaguma pakāpi un norisi, orgānu iesaisti, slimības 

manifestācijas laiku

• Glikogena uzkrāšanās muskuļaudos izraisa progresējošu muskuļu 

bojājumu ar muskuļu vājumu, elpošanas funkcijas traucējumus un 

priekšlaicīgu nāvi

• Pompes slimība būtu jāizslēdz visiem pacientiem, kuriem klīniski 

novēro plecu iegurņa joslas muskuļu vājumu un/vai elpošanas 

disfunkciju un/vai paaugstinātu CK

• Asins paraugs, kas paņemts uz filtrpapīra ir ātrs un vienkāršs tests, 

kas ir pieejams, lai agrīni diagnosticētu Pompes slimību



• Zēns, dzimis no 2gr, 2dz.

• Samazinātas augļa kustības grūtniecības 

laikā

• Dz.svars 3000g, garums 51 cm, A 7/8

• Izrakstīts no dzemdību nodaļas 3. dzīves 

dienā

• Krūts ēdināšana 1 mēnesi (slikta zīšana) 

Klīniskais gadījums



• Palielināta mēle no 2 mēn. vecuma

• Neņemas svarā no 4. mēn vecuma

• Tahipnoe un pastiprināta svīšana no 
5.mēn. vec

• Biežas respiratoras infekcijas



6,5 mēn. 

Hospitalizēts BKUS BS Torņkalnā

Svars – 6.8kg (3perc.), augums – 61cm (3perc.), 
galvas apk. – 42cm (10perc.)

• Pelēcīga āda

• Difūza hipotonija, ļenganums

• Neceļ galvu, liela mēle, 

• Tahipnoe

• aknas (+1cm ), liesa (+1cm)



• ALAT 244.1 U/L (norma 0-56)

• ASAT 345.7 U/L (norma 0-56)

• LDH 1563 U/L (norma 120-300)

• Bilirubīns - norma

• Kreatīnkināze 2000 U/L (norma 0-280)

• CK – MB 28.36 U/L (norma0-5.1)??

• C reaktīvais proteīns -norma

• Nav ketonu urīnā





7,5 mēn. –

Enzīma tests

alpha-glucosidase – 0,1 µmol/l/h    (ref.: > 3 µmol/l/h)

Gēnu sekvence(GAA) –divu heterozigotu mutācija: 
• pirmās mutācijas lokalizācija - exon 2 (c.525delTp.E176Rfs*45)

• otrās mutācijas lokalizācija exon 8 (c.1210G>A p.404N)



Pompe patients stories



Paldies par uzmanību!


