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хвороба

ПОМПЕ

Хвороба Помпе являє собою широкий спектр клінічних фенотипів, різною швидкістю 
прогресування,  появою симптомів, ступенем тяжкості ураження органів. Класична інфантильна 
форма хвороби  Помпе (активність GAA<1%) є більш тяжкою і без відсутності лікування пацієнт 
зазвичай помирає  протягом першого року життя. Діти та дорослі з хворобою Помпе з пізнім 
початком можуть мати  менш тяжкі симптоми в короткотривалій перспективі, але в них можуть 
розвинутися серйозні  респіраторні порушення та проблеми з руховою функцією.1,3

ЗАГАЛЬНІ ОЗНАКИ ТА СИМПТОМИ ХВОРОБИ 
ПОМПЕ З ПІЗНІМ ПОЧАТКОМ У ДІТЕЙ1-4































Запропонований алгоритм розрізняє (після вивчення історії хвороби, неврологічного  
огляду та рутинних лабораторних досліджень) три фенотипи, при яких можна  
запідозрити хворобу Помпе:6

Запропонований алгоритм розрізняє (після вивчення історії хвороби, неврологічного огляду та рутинних 
лабораторних досліджень) три фенотипи, при яких можна запідозрити хворобу Помпе:6
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Пацієнти, які демонструють слабкість проксимальних/аксіальних м'язів, з або без 
респіраторних симптомів
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Пацієнти з асимптоматичною гіперКФКемією
Пацієнти, яких страждають на рестриктивну дихальну недостатність

АЛГОРИТМ РАННЬОЇ ДІАГНОСТИКИ ХВОРОБИ 
ПОМПЕ З ПІЗНІМ ПОЧАТКОМ (ХППП)

 
5

(ХППП) Хвороба Помпе з пізнім початком
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(GAA) Кисла α-глюкозидаза

 

Адаптовано з матеріалу Musumeci O, et al., 2016. 3

 . 

 . 

Хвороба
ПОМПЕ

1. Kishnani PS, et al. J Pediatr. 2004; 144 (5 Suppl):S35-43.
2. AANEM. Muscle Nerve. 2009; 40 (1):149-160.
3. van Capelle CI, et al. Orphanet J Rare Dis. 2016; 11 (1):65.
4. Kishnani PS, et al. Genet Med. 2006; 8 (5):267-288.             
5. Musumeci O, et al . J Neurol Neurosurg Psychiatry . 2016; 87(1): 5-11.
6.

 
Toscano A, et al . Acta Myol . 2013; 32 (2): 78-81.

АНАМНЕЗ + КЛІНІЧНИЙ ОГЛЯД + КФК

ПОВТОРНИЙ
АНАЛІЗ

ДІАГНОЗ ХВОРОБИ ПОМПЕ ДІАГНОЗ ХВОРОБИ ПОМПЕ
(ЙМОВІРНО, НОВА МУТАЦІЯ) 

ут

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧНИЙ
АНАЛІЗ

АНАЛІЗ АКТИВНОСТІ ГЕНА
GAA У ТКАНИНАХ

ІНШІ НЕРВОВО-М’ЯЗОВІ 
ЗАХВОРЮВАННЯ 

ПОЗИТИВНИЙ

МУТАЦІЯ 
ВИЯВЛЕНА

АКТИВНІСТЬ
ФЕРМЕНТУ 
ЗНИЖЕНА

АКТИВНІСТЬ
ФЕРМЕНТУ 
НОРМАЛЬНА

 
МУТАЦІЯ НЕ
ВИЯВЛЕНА 

(ГЕТЕРОЗИГОТА?)

 
 

ПОЗИТИВНИЙ

АНАЛІЗ ЗА МЕТОДОМ
СУХОЇ ПЛЯМИ КРОВІ (DBS)

              

НЕГАТИВНИЙ

НЕГАТИВНИЙ

1 Пацієнти, які демонструють слабкість проксимальних/аксіальних м’язів, з або без 
респіраторних симптомів

2 Пацієнти, яких страждають на рестриктивну дихальну недостатність
3 Пацієнти з асимптоматичною гіперКФКемією

хвороба

ПОМПЕ

АЛГОРИТМ РАННЬОЇ ДІАГНОСТИКИ  
ХВОРОБИ ПОМПЕ З ПІЗНІМ ПОЧАТКОМ (ХППП)5

6

   

АЛ
ГО

РИ
ТМ

 Р
АН

НЬ
ОЇ

 Д
ІА

ГН
ОС

ТИ
КИ

 Х
ВО

РО
БИ

 
ПО

М
ПЕ

 З
 П

ІЗ
НІ

М
 П

ОЧ
АТ

КО
М

 (Х
ПП

П)
 

5

(Х
ПП

П)
 Х

во
ро

ба
 П

ом
пе

 з
 п

із
ні

м
 п

оч
ат

ко
м

(К
Ф

К)
 К

ре
ат

ин
ф

ос
ф

ок
ін

аз
а

 

(G
AA

) К
ис

ла
 α

-г
лю

ко
зи

да
за

 

Ад
ап

то
ва

но
 з

 м
ат

ер
іа

лу
 O

, e
t a

l.,
 2

01
6.

5

 
. 

 
. 

Хв
ор

об
а

П
О

М
П

Е

П
ос

ил
ан

ня
: 1

. K
is

h
n

a
n

i P
S,

 e
t a

l. 
J 

Pe
d

ia
tr.

  2
00

4;
14

4(
5 

Su
p

p
l)

:S
35

-4
3.

 2
. A

A
N

EM
. M

u
sc

le
 N

er
ve

. 2
00

9;
40

(1
):

14
9-

16
0.

 3
. v

a
n

 C
a

p
e

lle
 C

I, 
et

 a
l. 

O
rp

h
a

n
et

 
J 

Ra
re

 D
is

. 2
01

6;
11

(1
):

65
. 4

. K
is

h
n

a
n

i P
S,

 e
t a

l. 
G

en
et

 M
ed

. 2
00

6;
8(

5)
:2

67
-2

88
. 5

. M
u

su
m

e
c

i O
, e

t a
l. 

J 
N

e
u

ro
l N

e
u

ro
su

rg
 P

sy
c

h
ia

tr
y.

 2
01

6;
 8
7(

1)
: 5

-1
1.

 
6.

 T
o

sc
a

n
o

 A
, e

t a
l. 

A
c

ta
 M

yo
l. 

20
13

;3
2(

2)
: 7

8-
81

. 

  
  

  
  

  
  

 

АН
АМ

Н
ЕЗ

 +
 К

Л
ІН

ІЧ
Н

И
Й

 О
ГЛ

ЯД
 +

 К
Ф

К

ПО
ВТ

ОР
НИ

Й
АН

АЛ
ІЗ

Д
ІА

ГН
ОЗ

 Х
ВО

РО
БИ

 П
ОМ

ПЕ
Д

ІА
ГН

ОЗ
 Х

ВО
РО

БИ
 П

ОМ
ПЕ

(Й
М

ОВ
ІР

НО
, Н

ОВ
А 

М
УТ

АЦ
ІЯ

) 
ут

М
ОЛ

ЕК
УЛ

ЯР
НО

-Г
ЕН

ЕТ
ИЧ

НИ
Й

АН
АЛ

ІЗ
АН

АЛ
ІЗ

 А
КТ

ИВ
НО

СТ
І Г

ЕН
А

GA
A 

У 
ТК

АН
ИН

АХ

ІН
Ш

І Н
ЕР

ВО
ВО

-М
’Я

ЗО
ВІ

 
ЗА

ХВ
О

РЮ
ВА

Н
Н

Я 

П
О

ЗИ
ТИ

ВН
И

Й

М
УТ

АЦ
ІЯ

 
ВИ

ЯВ
Л

ЕН
А

АК
ТИ

ВН
ІС

ТЬ
Ф

ЕР
М

ЕН
ТУ

 
ЗН

И
Ж

ЕН
А

АК
ТИ

ВН
ІС

ТЬ
Ф

ЕР
М

ЕН
ТУ

 
Н

О
РМ

АЛ
ЬН

А
 

М
УТ

АЦ
ІЯ

 Н
Е

ВИ
ЯВ

Л
ЕН

А 
(Г

ЕТ
ЕР

О
ЗИ

ГО
ТА

?)

  

П
О

ЗИ
ТИ

ВН
И

Й

АН
АЛ

ІЗ
 З

А 
М

ЕТ
ОД

ОМ
СУ

ХО
Ї П

Л
ЯМ

И 
КР

ОВ
І (

DB
S)    

    
    

  

Н
ЕГ

АТ
И

ВН
И

Й

Н
ЕГ

АТ
И

ВН
И

Й

ТОВ “Санофі-Авентіс Україна” , Україна. Адреса: вул. Жилянська, 48-50А, м. Київ 01033
Тел. (044) 354-20-00, факс (044) 354-20-01. MAT-UA-2000156  26.09.2022
sanofi.ua, rare-diseases.com.ua

Відданість проблемі пацієнтів із хворобою Помпе
Протягом 30 років Sanofi Genzyme розвиває та забезпечує програми та послуги для пацієнтів, які страждають на рідкісні дегенеративні захворювання.
Акцентуючи увагу на рідкісних захворюваннях та розсіяному склерозі, ми присвятили себе покращенню життя пацієнтів та їхніх сімей.

З питань діагностики зверніться до: Ярослав Загоруй, тел.: (050) 358-42-14; Катерина Хобеану, тел.: (050) 390-18-98
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Запропонований алгоритм розрізняє (після вивчення історії хвороби, неврологічного  
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ТОВ “Санофі-Авентіс Україна” , Україна. Адреса: вул. Жилянська, 48-50А, м. Київ 01033
Тел. (044) 354-20-00, факс (044) 354-20-01. MAT-UA-2000156  26.09.2022
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Відданість проблемі пацієнтів із хворобою Помпе
Протягом 30 років Sanofi Genzyme розвиває та забезпечує програми та послуги для пацієнтів, які страждають на рідкісні дегенеративні захворювання.
Акцентуючи увагу на рідкісних захворюваннях та розсіяному склерозі, ми присвятили себе покращенню життя пацієнтів та їхніх сімей.

З питань діагностики зверніться до: Ярослав Загоруй, тел.: (050) 358-42-14; Катерина Хобеану, тел.: (050) 390-18-98
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