
mutation in the gene GAA which encodes enzyme glycogen accumu-

late in various organs such as heart, muscle, liver, brain. The build-up 

of glycogen causes dysfunction organs which can be over dead. 
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 Болезнь Помпе (БП) – генетическое заболевание с рас-
пространенностью 1 на 145 тыс. новорожденных детей.  
Независимо от пола, географии или этноса частота встречае-
мости составляет 1 на 14–300 тыс. 

Этиология
За появление болезни Помпе ответственна 

мутация в гене GAA, который локализуется на 
17q25.2-25 хромосоме. 

Патогенез
Белок-предшественник массой 110 КДа синте-

зируется в  эндоплазматическом ретикулуме. 
В аппарате Гольджи он гликозилируется и перено-
сится в лизосомы, где его распознают катионнеза-
висимые рецепторы маннозо-6-фосфатазы, что 
в  конечном итоге приводит к  протеолизу белка 
и  его активации. Главная функция белка GGA 
состоит в  том, что он расщепляет гликозидные 
связи (α-1,4 и α-1,6) гликогена с образованием глю-
козы, которая свободно транспортируется через 
мембрану клетки посредством переносчика. 
В  случае мутации белка GAA происходит его раз-
рушение в цитозоле, что ведет к накоплению гли-
когена в лизосомах. 

Все клинические проявления построены на 
патологическом накоплении гликогена, хотя это 
и не охватывает весь патогенез заболевания. [2]

Гликогеноз II типа имеет аутосомно-рецес-
сивный тип наследования. Чтобы разобраться 
в  этом вопросе, можно предположить, что оба 
родителя являются носителями дефектных генов, 
но самой болезни у них нет, данная ситуация наи-
более распространена при данной патологии:

• 25% вероятность того, что у ребенка проявится 
болезнь Помпе,
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Abstract

Pompe disease (glycogenosis type II) is an autosomal recessive rare 

hereditary disease of a systemic nature. This disease is all about defi-

ciency of the alpha-glucosidase enzyme which accumulate in lyso-

somes; a-1,4-glucosidase helps to break down glycogen. Because of 
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• 50% вероятность того, что он будет носителем, 
то есть может передать её своим детям,

• 25% вероятность того, что он полностью избежит 
заболевания (не больной, не носитель).

Клиническая картина
Выделяют три формы болезни Помпе  –  младенче-

скую, юношескую и  взрослую, последние две объеди-
няют в  одну позднюю форму. Младенческая форма 
наиболее злокачественная, дети с  таким диагнозом 
часто умирают в первые месяцы жизни, так как разви-
вается сердечно-легочная недостаточность, возникают 
частые инфекции дыхательных путей, прогрессиру-
ющая кардиомегалия, кардиомиопатия. Дети имеют 
сниженный мышечный тонус, с течением времени как 
гликоген откладывается в мышечных клетках, мышцы 
теряют способность долго оставаться в  тонусе, осо-
бенно это касается мышц лица и  рта, также важным 
признаком является увеличением объема языка 
(макроглоссия) – сосание, глотание становится очень 
трудным (симптомокомплекс «вялого ребенка») [5].

Взрослая форма развивается в 20–50 лет и харак-
теризуется прогрессирующей мышечной слабостью, 
болями в  мышцах, возникновением неустойчивой 
походки, частым развитием искривления позвоноч-
ника, поражением дыхательной мышцы  –  диа-
фрагмы, также страдают ещё 3 типа мышц, участву-
ющие в  процессе дыхания (межреберные мышцы, 
мышцы живота и  добавочная мускулатура) соответ-
ственно дыхание становится затруднительнее [4].

С  прогрессом болезни Помпе, дыхательные 
мышцы все больше ослабевают, что ведет к  умень-
шению жизненной емкости легких, меняется состав 
газов в  крови (увеличивается процент углекислого 
газа). Пациент не может откашливаться, это ведёт 
к  накоплению слизистого отделяемого в  легких 
и  к  высокой вероятности появления инфекций. Всё 
вышесказанное является признаком развития дыха-
тельной недостаточности, состояние при котором 
отсутствие лечение влечёт за собой летальный исход 
для пациента. Основными признаками дыхательной 
недостаточности являются:

• Снижение трудоспособности (невозможность 
сосредоточиться, быстрое появление чувства 
усталости).

• Чувство нехватки воздуха при физической 
нагрузке и  в спокойном состоянии.

• Чувство тревоги перед сном.
• Тревожность.
• Головная боль по утрам.

Диагностика
При младенческой форме БП обращают на себя 

внимание следующие моменты:
• Ребенок плохо берет грудь, затруднен процесс 

глотания.

• Малоактивен, частые простудные заболевания.
• Повышена потливость.
• Держит рот приоткрытым.
• Запоры, рвота.
В  большинстве случаев в  раннем возрасте роди-

тели не обращают внимания на состояние ребенка, 
считая его просто «вялым», ленивым и  не обраща-
ются к  врачу. В  дальнейшем у  ребенка нарушается 
осанка, появляется сколиоз, также могут проявиться 
симптомы ригидного позвоночника. Прогрессируя 
болезнь, приводит к  нарушению дыхания, частым 
простудам, может возникнуть аспирационная пнев-
мония. В  поведении можно заметить резкую уста-
лость, после непродолжительных физических 
нагрузках, которые ранее  переносились хорошо. 
Обнаруживается слабость мышц плечевого пояса, 
часто слабость и уменьшением или увеличение (псев-
догипертрофия) могут быть ассиметричными, что 
проявляется в  симптоме крыловидной лопатки 
(лопатка отстает от грудной клетки) 4]

При БП с  поздним началом пациенты жалуются 
на прогрессирующую слабость в  мышцах, особенно 
в  конечностях. Мышцы передней стенки живота 
и  спинальные мышцы могут поражаться на ранних 
стадиях, что также ведет к  плохому переносу 
нагрузок. У пациентов с БП с поздним началом обна-
руживается слабость межреберных мышц и  диа-
фрагмы. На первичном этапе инструментальной диа-
гностики рекомендуется проведение стимуляци-
онной и  игольчатой ЭМГ, данный метод позволяет 
дифференцировать БП от других заболеваний опор-
но-двигательной системы, для уточнения диагноза 
проводят дополнительные исследования:

• рентгенография органов грудной клетки;
• УЗИ брюшной полости;
• ЭКГ, Холтеровское мониторирование ЭКГ, 

ЭхоКГ;
• исследование функций внешнего дыхания 

методом спирометрии, а также дополнительно 
можно использовать пульсоксиметрию, капно-
графию и полисомнографию.[1]

Из лабораторных методов следует отметить наи-
более достоверный (уровень достовер-
ности – В) – метод секвенирования кодирующих обла-
стей: выявление мутаций в гене GAA, но для полной 
картины необходимо использовать дополнительные 
лабораторные анализы:

• определение натрийуретрического пептида;
• определение активности кислой мальтазы 

(КАГ);
• Биохимическая диагностика: 

• Младенческаяформа  –  повышение лактатде-
гидрогеназы, аспартатаминотрансферазы, 
аланинаминотрансферазы, креатинфосфо-
киназы. Повышен уровень олигосахаридов 
в моче и плазме.
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• Взрослая форма  –   повышен уровень креа-
тинфосфокиназы в  1,5–15 раз; уровень 
аспартатаминотрансферазы выше, чем уро-
вень аланинаминотрансферазы.

Исследование мышечного биоптата долгое время 
считалось основным методом диагностики. Данный 
метод обнаруживает вакуольную миопатию лизосо-
мальной природы при определении активности 
кислой фосфатазы, а  так же положительная PAS-
реакция при определении гликогена. Электронная 
микроскопия выявляет в  вакуолях плотные тела, 
цитоплазматические осколки и  мультиламелярные 
структуры. 

Отмечается наличие скопления аутофагирован-
ного материала наподобие липофусцина. Также отме-
чается пролиферация аппарата Гольджи и аномальная 
экспрессия кавеолина. С каждым годом диагностиче-
ское исследование биоптата проводится всё меньше. 
Это связано с  повышением использования опреде-
ления активности фермента и  ДНК-диагностики. На 
сегодняшний день нет необходимости проводить 
биопсию мышечной ткани при БП.[1,2]

Лечение
В случае БП  лучшим вариантом является консер-

вативное лечение, рекомендована пожизненная заме-
стительная энзимотерапия с  помощью рекомби-
нантной человеческой кислой a-глюкозидазы. На 
данный момент этот метод  позволяет сохранить 
жизнь пациентам с БП,  улучшает её качество и замед-
ляет течение заболевания. Ферментная замести-
тельная терапия при данной патологии базируется 
на применении препарата с  содержанием фермента 
глюкозидаза альфа. Данный фермент восполняет 
активность лизосомальной КАГ, что приводит к  ста-
билизации и восстановлению морфологически-функ-
циональной структуры сердечной и  скелетной 
мышц. Показан для долговременной ферментозаме-
стительной терапии (ФЗТ) у  пациентов с  подтверж-
денным диагнозом БП всех возрастов, это следствие 
хорошей переносимости препарата, и  небольшой 
выраженности побочных эффектов. [2-3]

Так же при развитии различных осложнений 
рекомендуется незамедлительная симптомоком-
плексная терапия:

• дыхательная недостаточность — неинвазивная 
кислородная поддержка;

• инфекционные осложнения — незамедли-
тельная антибактериальная терапия;

• скопление секрета, рефлюкс — санация дыха-
тельных путей;

• снижение минеральной плотности костей — 
применение препаратов кальция, магния, 
витамина D, бисфосфонатов, в частности, реко-
мендуется применение препарата Остеомед-
форте [11–16]; 

• сердечная недостаточность — применение 
соответствующих групп препаратов (сердечные 
гликозиды, диуретики, бета-блокаторы, инги-
биторы ангиотензин-превращающего фер-
мента).

Хирургическое лечение обычно без необходи-
мости, но при затруднительном состоянии вслед-
ствие нарушения дыхательной проходимости реко-
мендуется максимально избегать интубации или 
минимизировать длительность её проведения.
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