La Maladie de Pompe

La maladie de Pompe est une maladie neuromusculaire rare (myopathie), chronique, évolutive et handicapante, qui va compromettre la
capacité d'une personne a bouger et a respirer. Elle est liée au dysfonctionnement d’une enzyme (déficit en a-glucosidase acide, ou déficit
en maltase acide) naturellement présente dans les lysosomes cellulaires et entraine 'accumulation d’un sucre complexe, le glycogéne, dans
les cellules musculaires de l'organisme. Cette accumulation provoque des Iésions musculaires progressives et irréversibles, y compris au
niveau du diaphragme, d'oli une perte de la fonction musculaire et respiratoire.!

Symptomes'

Forme infantile

Les nourrissons nés avec la maladie de Pompe présentent dans la plupart des cas
des symptomes dans les premiers mois de vie. La forme infantile se caractérise
par une cardiomyopathie, une faiblesse musculaire, et un retard de motricité qui
se manifeste a I'age médian de deux mois. Faute de traitement, le nourrisson
atteint de la maladie de Pompe meurt de complications cardiaques ou
pulmonaires avant 'age d’un an.
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Chiffres clés

Forme tardive

Les patients enfants, adolescents ou adultes présentent une faiblesse
musculaire et/ou respiratoire pouvant se déclarer a n’importe quel moment de
la vie. Les symptomes caractéristiques de la forme tardive sont des troubles
respiratoires, une faiblesse musculaire progressive au niveau des cuisses et des
hanches, une perte graduelle de I'aptitude a marcher, courir ou sauter, une
déformation de la colonne vertébrale et des céphalées matinales.
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Insuffisance respiratoire sous la forme d'un essoufflement
en position couchée, d'un souffle court, d'une faiblesse du
diaphragme ou d'une apnée du sommeil.?

Niveaux élevés de la

créatine kinase et
d'enzymes hépatiques

Faiblesse des
muscles proximaux

La maladie de Pompe toucherait
1 personne sur 40 000 dans le
monde, aussi bien les hommes que

les femmes sont concernés.?

Diagnostic

Les bébés nés avec la maladie de
Pompe présentent dans la plupart
des cas des symptémes apparaissant
dans les premiers mois de vie.

L'insuffisance respiratoire est
est la premiére cause de déces
chez les personnes atteintes de
cette maladie.?

* Lamaladie de Pompe est une maladie génétique transmise des parents a '’enfant. Elle est dite récessive, ce qui signifie que pour étre atteint de la maladie,
I'enfant doit recevoir de chacun de ses parents, un géne défectueux. Si le pére et la mere sont tous deux porteurs du géne défectueux, le risque que I'enfant

soit atteint de la maladie de Pompe est de 25 %.!

e Le diagnostic de la maladie de Pompe est souvent retardé a cause de sa rareté et de sa similarité avec d’autres maladies neuromusculaires :2
+ L'errance diagnostique pour les patients atteints de la forme infantile est en moyenne de 3 mois aprés I'apparition des premiers symptémes.*
+ Chez les patients souffrant de la forme tardive, les délais sont d’environ 7 ans.*
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