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Behandlung

Im April 2006 wurde von der europäischen Zulas-

sungsbehörde die Enzymersatztherapie mit dem

Medikament MyozymeTM zugelassen. In dieser

The rapie wird dem Körper das fehlende oder

unzureichend aktive Enzym in einer alle zwei Wo -

chen stattfindenden intravenösen Infusion zuge-

führt. Durch die Behandlung kann bei Kindern, bei

de nen die Erkrankung bereits im Säuglingsalter

auftritt, insbesondere die Herzfunktion, aber auch

die allgemeine körperliche Entwicklung deutlich

verbessert werden. Auch bei größeren Kindern, Ju -

gendlichen und Erwachsenen zeigen sich in un -

ter schiedlichem Maße Verbesserungen der Leis -

tungsfähigkeit und der Atemfunktion. 

Da es während 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 Maßnahmen rea-

gieren kann.

Neben der Enzymersatztherapie sollten begleiten-

de symptomatische Behandlungen wie Kranken -

gym nastik, Atemtherapie und individuell ange-

passte Diäten unbedingt fortgeführt werden. 
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Allgemeines 

Morbus Pompe (Glykogenose Typ II) ist eine Stoff-

wechselerkrankung, die durch einen autosomal ver-

erbten genetischen Defekt verursacht wird. Dieser

Gendefekt führt zu einer verminderten Aktivität 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 Anhäufung von

Glykogen im Muskel, was letztlich zur Zerstörung

von Muskelzellen und zur Schwächung der Muskeln

führt.

Erkrankungsbeginn und Symptome

Der Zeitpunkt des Auftretens von Symptomen, die

Beteiligung von Körperorganen und der Verlauf der

Erkrankung sind individuell sehr verschieden. Je ge -

ringer die Aktivität des Enzyms Alpha-Glukosidase

ist, desto schwerer ist im Allgemeinen der Verlauf

der Erkrankung. 

Bei Beginn der Erkrankung im Säuglingsalter liegt

die Enzymaktivität häufig bei weniger als 1% des

Norm werts, und es zeigt sich das schwerste Erkran-

kungsbild mit einer stark ausgeprägten Muskel-

schwäche, Herzfunktionsstörungen, einer Vergröße-

rung der Leber und der Zunge sowie Atemstörun-

gen, Trinkschwäche und Schluckstörungen.

Bei Beginn im Kindes- und Jugendalter liegt die En -

zymaktivität zwischen ca. 1 bis 10 %, bei Beginn im

Erwachsenenalter zwischen ca. 10 bis 40 %. Die Er -

krankung macht sich meist durch Muskelschwäche

in den Extremitäten, häufige Stürze, schnelle Er schöp -

 f ung und ein unsicheres Gangbild bemerkbar. Kin-

der entwickeln in Folge der Muskelschwäche häu  fig

ei ne Wirbelsäulenverkrümmung. Ein weiteres Sym p -

 tom ist die Atemmuskelschwäche, die sich auch un -

abhängig von der Muskelschwäche entwickeln kann.

Bei eindeutig festgestellter Atemmuskulaturschwä-

che sollte mittels einer Schlaflaboruntersuchung (Po -

ly  somnographie) festgestellt werden, ob eine nächt -

liche Beatmung notwendig ist. 

Vererbung

Ein Mensch ist Träger der Krankheit, wenn er den ge -

netischen Defekt entweder von der Mutter oder dem

Vater geerbt hat. 

Er ist selbst erkrankt, wenn er das defekte Gen von

beiden Elternteilen geerbt hat. Man nimmt an, dass

ca. einer von 100.000 Menschen an Morbus Pom pe

erkrankt ist.

Diagnose, Prognose der Krankheit

Diagnostiziert wird die Krankheit am häufigsten

bei der Suche nach den Ursachen klinischer Auf-

fälligkeiten wie z. B. einer Muskelschwäche im Bein-

und Rumpfbereich oder Atembeschwerden. Häu-

fig wird sie jedoch nur durch Zufall erkannt, wenn

man beispielsweise bei Blutuntersuchungen einen

erhöhten CK-Wert feststellt. Neurologische Unter-

suchungen, eine Enzymaktivitätsbestimmung und

ggf. eine Muskelbiopsie können dann die Diagnose

absichern.

Die Diagnose lässt sich auch durch eine Muta-

tionsanalyse bestätigen. Derzeit sind über 150 ver-

schiedene Mutationen bekannt.

Die schwerwiegendsten Komplikationen sind res -

piratorische Insuffizienz (Atemschwäche) oder

schwe  re Lungenentzündungen, die durch Schwä-

chung der Atemmuskulatur hervorgerufen werden.
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