Behandlung

Im April 2006 wurde von der europaischen Zulas-
sungsbehorde die Enzymersatztherapie mit dem
Medikament Myozyme™ zugelassen. In dieser
Therapie wird dem Korper das fehlende oder
unzureichend aktive Enzym in einer alle zwei Wo-
chen stattfindenden intravendsen Infusion zuge-
fuhrt.Durch die Behandlung kann bei Kindern, bei
denen die Erkrankung bereits im Sauglingsalter
auftritt,insbesondere die Herzfunktion, aber auch
die allgemeine korperliche Entwicklung deutlich
verbessert werden. Auch bei gréBeren Kindern, Ju-
gendlichen und Erwachsenen zeigen sich in un-
terschiedlichem Mal3e Verbesserungen der Leis-
tungsfahigkeit und der Atemfunktion.

Da es wahrend der Infusion auch zu Nebenwirkun-
gen,ganz selten auch zu schwereren allergischen
Reaktionen kommen kann, sollte die Infusion in
einer Praxis bzw.Klinik erfolgen, wo man mit den
erforderlichen medizinischen MalSnahmen rea-
gieren kann.

Neben der Enzymersatztherapie sollten begleiten-
de symptomatische Behandlungen wie Kranken-
gymnastik, Atemtherapie und individuell ange-
passte Didten unbedingt fortgeftihrt werden.
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Informationen zur

Glykogenose Typ Il

— Morbus Pompe -



Allgemeines

Morbus Pompe (Glykogenose Typ Il) ist eine Stoff-
wechselerkrankung, die durch einen autosomal ver-
erbten genetischen Defekt verursacht wird. Dieser
Gendefekt fUhrt zu einer verminderten Aktivitat des
Enzyms Alpha-Glukosidase. Dadurch kann das in
den Lysosomen der Muskelzellen als Energiespei-
cher vorhandene Glykogen nicht oder nur zum Teil
abgebaut werden. Die Folge ist eine Anhdufung von
Glykogen im Muskel, was letztlich zur Zerstérung
von Muskelzellen und zur Schwachung der Muskeln
fuhrt.

Erkrankungsbeginn und Symptome

Der Zeitpunkt des Auftretens von Symptomen, die
Beteiligung von Korperorganen und der Verlauf der
Erkrankung sind individuell sehr verschieden. Je ge-
ringer die Aktivitat des Enzyms Alpha-Glukosidase
ist, desto schwerer ist im Allgemeinen der Verlauf
der Erkrankung.

Bei Beginn der Erkrankung im Sduglingsalter liegt
die Enzymaktivitat haufig bei weniger als 1% des
Normwerts, und es zeigt sich das schwerste Erkran-
kungsbild mit einer stark ausgepragten Muskel-
schwaéche, Herzfunktionsstérungen, einer Vergré3e-
rung der Leber und der Zunge sowie Atemstorun-
gen, Trinkschwdéche und Schluckstérungen.

Bei Beginn im Kindes- und Jugendalter liegt die En-
zymaktivitat zwischen ca. 1 bis 10 %, bei Beginn im
Erwachsenenalter zwischen ca. 10 bis 40 %. Die Er-
krankung macht sich meist durch Muskelschwéche
in den Extremitaten, haufige Sttrze, schnelle Erschop-
fung und ein unsicheres Gangbild bemerkbar. Kin-
der entwickeln in Folge der Muskelschwache haufig
eine Wirbelsdulenverkrimmung. Ein weiteres Symp-
tom ist die Atemmuskelschwéche, die sich auch un-
abhangig von der Muskelschwadche entwickeln kann.
Bei eindeutig festgestellter Atemmuskulaturschwa-
che sollte mittels einer Schlaflaboruntersuchung (Po-
lysomnographie) festgestellt werden, ob eine nacht-
liche Beatmung notwendig ist.

Vererbung

Ein Mensch ist Trager der Krankheit, wenn er den ge-
netischen Defekt entweder von der Mutter oder dem
Vater geerbt hat.

Erist selbst erkrankt, wenn er das defekte Gen von
beiden Elternteilen geerbt hat.Man nimmt an, dass

ca.einer von 100.000 Menschen an Morbus Pompe
erkrankt ist.

Diagnose, Prognose der Krankheit

Diagnostiziert wird die Krankheit am haufigsten
bei der Suche nach den Ursachen klinischer Auf-
falligkeiten wie z.B.einer Muskelschwéche im Bein-
und Rumpfbereich oder Atembeschwerden. Hau-
fig wird sie jedoch nur durch Zufall erkannt, wenn
man beispielsweise bei Blutuntersuchungen einen
erhohten CK-Wert feststellt. Neurologische Unter-
suchungen, eine Enzymaktivitdtsbestimmung und
ggf.eine Muskelbiopsie kdnnen dann die Diagnose
absichern.

Die Diagnose lasst sich auch durch eine Muta-
tionsanalyse bestatigen. Derzeit sind tber 150 ver-
schiedene Mutationen bekannt.

Die schwerwiegendsten Komplikationen sind res-
piratorische Insuffizienz (Atemschwéache) oder
schwere Lungenentziindungen, die durch Schwa-
chung der Atemmuskulatur hervorgerufen werden.
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