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Allgemeines

Morbus Pompe (Glykogenose Typ ll) ist eine seltene Stoff-
wechselerkrankung, die durch einen vererbten genetischen
Defekt verursacht wird. Dieser Gendefekt flihrt zu einer
verminderten Aktivitat des Enzyms Alpha-Glukosidase. Da-
durch kann das in den Lysosomen der Muskelzellen vorhan-
dene Glykogen nicht oder nur zum Teil abgebaut werden.
Lysosomen dienen als Zellorganellen dem Stoffwechsel in
der Zelle. Glykogen ist ein langkettiges Zuckermolekdl.

Die Folge der geringen Enzymaktivitat ist eine Anhaufung
von Glykogen im Muskel, was letztlich zur Zerstérung von
Muskelzellen und zur Schwachung der Muskeln fuhrt. Auch
in anderen Zelltypen und Geweben kann es zu einer Glyko-
genansammlung und folgenden Fehlfunktionen kommen.

Erkrankungsbeginn und Symptome

Der Zeitpunkt des Auftretens von Symptomen, die Beteili-
gung von Kérperorganen und der Verlauf der Erkrankung
sind individuell sehr verschieden.

Je geringer die Aktivitat des Enzyms Alpha-Glukosidase ist,
desto schwerer ist im Allgemeinen der Verlauf der Erkran-
kung. Bei Beginn der Erkrankung im Sauglingsalter liegt die
Enzymaktivitat haufig bei weniger als 1% des Normwerts,
und es zeigt sich das schwerste Erkrankungsbild mit einer
stark ausgepragten Muskelschwéche, einem vergroBerten
Herz mit Herzfunktionsstérungen, einer VergréBerung der
Leber und der Zunge sowie Atemstérungen, Trinkschwéache
und Schluckstérungen.

Bei hoherer Enzymaktivitat beginnen die Symptome der
Erkrankung im Kinder-, Jugend- oder Erwachsenenalter.
Die Erkrankung macht sich meist durch Muskelschwache in
den Beinen, haufige Sturze, schnelle Erschépfung und ein

unsicheres Gangbild bemerkbar. Kinder entwickeln in Folge
der Muskelschwache haufig eine Wirbelsaulenverkriim-
mung, da die Rumpf- und Rickenmuskulatur geschwacht
ist. Ein weiteres Symptom ist die Atemmuskelschwache, die
sich auch unabhéangig von der Ubrigen Muskelschwache
entwickeln kann. Dies kann sich durch mangelnde Ausdau-
er, Tagesmudigkeit, morgendliche Kopfschmerzen, Kurzat-
migkeit, Konzentrationsmangel oder ein Erschdpfungssyn-
drom zeigen. Die Atmung ist in der Regel im Liegen starker
eingeschrankt als im Sitzen.

Vererbung

Die Krankheit wird autosomal-rezessiv vererbt. Menschen
sind zunachst nur Trager der Krankheit, wenn sie den gene-
tischen Defekt entweder von der Mutter oder dem Vater
geerbt haben. Sie erkranken nicht selbst. Menschen erkran-
ken aber dann, wenn sie das defekte Gen sowohl von der
Mutter als auch dem Vater geerbt haben.

Diagnose, Prognose der Krankheit

Diagnostiziert wird die Krankheit am haufigsten bei der
Suche nach den Ursachen klinischer Auffalligkeiten wie z.
B. einer Muskelschwache im Bein- und Rumpfbereich oder
Atembeschwerden. Haufig wird sie jedoch nur durch Zufall
erkannt, wenn man beispielsweise bei Blutuntersuchungen
einen erhohten CK-Wert feststellt. Oft sind Betroffene jah-
relang auf dem Weg von Arzt zu Arzt bis sie die richtige
Diagnose erhalten. Eine Enzymaktivitdtsmessung per Tro-
ckenbluttest und eine Diagnose durch eine genetische
Mutationsanalyse konnen den Verdacht auf Morbus Pompe
bestatigen. Derzeit sind Gber 500 verschiedene Mutationen
bekannt. Die Krankheit ist im Verlauf fortschreitend. Daher
ist eine frihe Diagnose wichtig, um rechtzeitig mit der rich-
tigen Behandlung beginnen zu kénnen.

Die schwerwiegendsten Komplikationen sind die ge-
schwachte Atemmuskulatur oder schwere Lungenent-
ziindungen, die dadurch hervorgerufen werden. Mit fort-
schreitender Erkrankung kann es zur Beatmungspflicht,
Rollstuhlabhangigkeit und Pflegebedirftigkeit kommen.
Bei schwerer Erkrankung mit Beginn im Sauglingsalter ist
eine friihe Diagnose und Behandlung besonders dring-
lich, da diese unbehandelt zum baldigen Tode fuhren
kann.

Behandlung

RegelmaBig sollten Kontrolltermine bei einem auf Mor-
bus Pompe spezialisierten Arzt oder in einem Zentrum fr
die Pompe-Krankheit wahrgenommen werden.

Zurzeit ist eine Enzymersatztherapie mit dem Medika-
ment Myozyme zugelassen. In dieser Therapie wird dem
K&rper das fehlende oder unzureichend aktive Enzym in
einer intravendsen Infusion zugefihrt. Durch die Behand-
lung kann bei Kindern, bei denen die Erkrankung bereits
im Sauglingsalter auftritt, insbesondere die Herzfunktion,
aber auch die allgemeine korperliche Entwicklung ver-
bessert werden. Bei alteren Kindern, Jugendlichen und
Erwachsenen zeigt sich in der Regel eine Stabilisierung
der Situation.

Wahrend der Infusion kann es zu Nebenwirkungen, ganz
selten auch zu schweren allergischen Reaktionen kom-
men. Daher, sollte die Infusion in einer Praxis bzw. Klinik
erfolgen, wo man mit den erforderlichen medizinischen
MaBnahmen reagieren kann. Wenn die Enzymersatzthe-
rapie gut vertragen wird, wird die Infusion auch oft unter
Abstimmung und Delegation durch den behandelnden
Arzt mit einem qualifizierten Pflegedienst zuhause durch-
geflhrt.



