
Turkiye Klinikleri J Pediatr 2008;17(4)288

ompe lizozomal düzeyde alfa glikozidaz enzim eksikliğine bağlı ola-
rak kalp ve iskelet kaslarında glikojen birikmesi nedeniyle gelişen
otozomal resesif geçişli bir hastalıktır. Pompe hastalığı ilk olarak Hol-

landalı patolog Johannes C. Pompe (1901-1945) tarafından tanımlanmıştır.
Solunum kasları zayıflığının nedeninin, alfa glikozidaz eksikliği sebebiyle
glikojenin lizozom ve sitoplazmada birikerek kas liflerini harap etmesi ol-
duğu gösterilmiştir.1 Bu hastalığın infantil, juvenil ve erişkin olmak üzere 3
tipi belirlenmiştir. Hastalığın başlangıcında genellikle kas yorgunluğu ve
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ÖÖZZEETT  Gli ko jen de po has ta lı ğı tip II (pom pe), al fa gli ko zi daz (asit mal taz) en zim ek sik li ği so nu cu
mey da na ge len he re di ter, re se sif ge çiş li bir has ta lık tır. Ol gu muz 8 ya şın da, 26 kg, ön ce den yo ğun
ba kım da ta kip edil miş, tra ke os to mi li kız ço cu ğu idi. Pnö mo ni ve ate lek ta zi ta nı sı ile te da vi gör dü -
ğü ço cuk kli ni ğin de so lu nu mu nun kö tü leş me si ne de niy le CYB üni te si ne alı na rak te da vi si ne baş lan -
dı. Ya pı lan tet kik ler de Pa CO2 nin yük sek sey ret me si nin me ta bo lik has ta lık tan kay nak lan dı ğı
dü şü nü le rek İstan bul Tıp Fa kül te si pe di at ri yo ğun ba kı mı na gön de ril di. Bi yo kim ya sal en zim ta yi -
ni so nu cun da al fa gli ko zi daz en zim ek sik li ği ne bağ lı Pom pe has ta lı ğı (Gli ko jen de po tip II) ol du ğu
sap tan dı. Pom pe ti pi nin ta yi ni için kas bi yop si si alı na rak yurt dı şı na gön de ril di. Ye di gün İstan bul
Tıp Fa kül te si pe di at ri yo ğun ba kı mın da ya tan has ta ye ni den yo ğun ba kı mı mı za alın dı ve kar bon -
hid rat tan fa kir di ye te baş lan dı. Pa CO2 nor mal de ğer le re düş tü ve 62. gün de oda ha va sı na ge çi le rek
mo bi li ze edil di. Ev de uy gu la mak üze re ai le si ne CPAP-Bİ PAP ci ha zı kul lan ma eği ti mi ve ril di. Yet -
mişin ci gün de ta bur cu edi len ol gu muz, 15 gün de bir al fa gli ko zi daz kul lan mak ta olup mo bi li ze du -
rum da ha ya tı nı sür dür mek te dir.

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Gli ko jen de po has ta lı ğı Tip II, so lu num yet mez li ği

AABBSS  TTRRAACCTT  Pom pe is a he re di tary re ses si ve di se a se, ca u sed by de fi ci ency of alp ha gyli co si da se (acid
mal ta se). Our ca se was an eight ye ars old, trac he o to mi zed, 26 kg we igh ted, fe ma le child whom pre-
vi o usly ad mit ted to ICU be ca u se of res pi ra tory fa i lu re. As she has be en fol lo wed by pe di at ric cli nic
be ca u se of pne u mo ni a and at he lec ta si a, du e to res pi ra tory fa i lu re, ad mit ted to ICU. Pa CO2 va lu es
re ma i ned con sis tently ele va ted and we tho ught that it is be ca u se of me ta bo lic di sor der, so the pa-
ti ent was trans mit ted to İstan bul Me di cal Fa culty Child In ten si ve Ca re. To clas sify Pom pe, a bi -
opsy was ta ken and was sent to abraad. Af ter se ven days, the pa ti ent was ta ken to our ICU aga in.
Car bonhy dra te fre e en te ral nut ri ti on was star ted. At 62nd day it was pas sed to ro om air, she was
mo bi li zed and her fa mily was edu ca ted for using CPAP-BI PAP de vi ce. She was sent ho me at 70th
day. No wa days, the pa ti ent is ta king al fa glyco zi da se enz yme with an in ter val of 15 days.

KKeeyy  WWoorrddss::  Glyco gen sto ra ge di se a se Type II, res pi ra tory in suf fi ci ency
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mi yo pa ti ilk be lir ti ler ol mak ta dır. Biz bu yazıda, ju-
ve nil tip pom pe has ta lı ğı ne de niy le sık sık so lu num
yet mez li ği ge li şen, dü şük kar bon hid rat lı bes len me
ve eks ter nal en zim te da vi si ne ya nıt al dı ğı mız ol gu -
mu zu li te ra tür eş li ğin de sun ma yı amaç la dık.

OL GU SU NU MU

Se kiz ya şın da, 26 kg ağır lı ğın da, tra ke o to mi ze kız
ço cu ğu; ön ce den iki kez (2 ay ara ile) so lu num yet-
mez li ği ne de ni ile yo ğun ba kım da yat mış ve tek rar
so lu num sı kın tı sı ge liş me si ile ço cuk has ta lık la rı
kli ni ği ne baş vur muş. So lu nu mu nun da ha da kö tü -
leş me si üze ri ne CYB üni te si ne ka bul edil di. Ol gu
yo ğun ba kı ma gel di ğin de ge nel du ru mu or ta, şuur
açık, ko o pe re, fi zik mu a ye ne sin de; ak ci ğer os kül -
tas yo nun da yay gın ka ba ral ler, kalp atım hı zı
120/dk, ar te ri yal tan si yo nu 100/60 mmHg idi. Ol -
gu TV: 5ml/kg, f: 15/dk, Fİ O2: %50, PSV: 10 mbar,
PE EP: 5 cmH2O ola cak şekil de sen kro ni ze ara lık lı
zo run lu ven ti las yon (SİMV) mo dun da plas tik tra-
ke os to mi ka nü lü ara cı lı ğı ile res pi ra tö re bağ lan dı.
Ol gu nun bu mod da alı nan kan ga zı de ğer le ri:
PCO2: 65 mmHg, PO2: 123 mmHg, Be: -2,4, pH:
7,4 idi ve Fi O2 art tırı mı na rağ men pCO2 de ğer le ri
sü rek li yük sek (>65 mmHg) sey ret ti. 2. gün de na zo-
gas trik ile en te ral bes len me baş lan dı. Çe ki len PA
ak ci ğer (Ac) gra fi si, to raks to mog ra fi ve MR da sağ
ak ci ğer pa ran ki min de pnö mo nik in fil tras yon ala nı
sap tan dı. Ya pı lan tüm de ğer len dir me ler so nu cu so-
lu num yet mez li ği nin me ta bo lik has ta lık so nu cu
ola bi le ce ği dü şü nül dü. İle ri tet kik ya pıl ma sı için
ya tı şı nın 10.gü nü Ça pa Tıp Fa kül te si pe di at ri yo -
ğun ba kım üni te si ne gön de ril di. Bu ra da bi yo kim -
ya sal en zim tet ki ki so nu cun da al fa gli ko zi daz
en zim ye ter siz li ği ne bağ lı gli ko jen de po has ta lı ğı
tip II (pom pe) has ta lı ğı ta nı sı ko nul du. Pom pe has-
ta lı ğı nın tip len di ril me si için kas bi yop si si alı na rak
yurt dı şı na gön de ril di. Ça pa Tıp Fa kül te si Pe di at ri
yo ğun ba kı mın da 7 gün ka lan has ta tek rar yo ğun
ba kım üni te mi ze alın dı ve pro te in den zen gin di-
yet le (pro ti far 4x150 cc) bes len me ye baş lan dı. Ya-
tı şı nın 27. gü nün de sü rek li po zi tif ba sınç lı
ven ti las yon (CPAP) mo du na ge çil di. Otuz be şin ci
gün de ara lık lı ola rak t tüp uy gu lan dı. Alt mış ikin -
ci gün de oda ha va sı na ge çil di. İki gün son ra mo bi -
li ze edil di. Yo ğun ba kım da yat tı ğı sü re ce

fiz yo te ra pist eş li ğin de fi zik te da vi eg zer siz le ri uy-
gu lan dı. Ol gu nun ai le si ne ev de uy gu la ya bil me le ri
için CPAP-Bİ PAP ci haz eği ti mi ve ril di. Ol gu bir
prob lem le kar şı laş tı ğın da acil mü ra ca at ede bi le ce -
ği bir alt ya pı sağ la na rak; şuur açık ko o pe re, he mo -
di na mi si sta bil, kan ga zı de ğer le ri nor mal, oral
bes len me si mev cut ve kar bon hid rat tan fa kir bir di -
yet prog ra mı ile ta bur cu edil di. Ye di gün aray la ru -
tin kon trol le re çağ rıl dı. Has ta 15 gün ara lık lar la al fa
gli ko zi daz en zim ih ti va eden fla kon la rı (Myozy me)
in tra ve nöz ola rak bir yıl bo yun ca kul lan mak ta
olup, şim di ye ka dar ki kon trol ler de önem li so run lar
ya şan ma dı ğı sap tan dı.

TAR TIŞ MA VE SO NUÇ

Gli ko jen de po has ta lık la rı, yay gın mi yo pa ti ile sey-
re den ve so nuç la rı fa tal olan bir has ta lık gru bu dur.1

Gli ko jen de po has ta lık la rın dan tip II (Pom pe) has-
ta lı ğı al fa glu ko zi daz (asit mal taz) en zim ek sik li ği
so nu cun da açı ğa çı kan oto zo mal re se sif ka lıt sal bir
has ta lık tır.

Vü cut ta ki kim ya sal tep ki me le rin en zim ler ta-
ra fın dan yö ne til di ği bi lin mek te dir. En zim ler in san
vü cu dun da ami no asit (aa) de ni len pro te in ya pı taş-
la rın dan olu şan pro te in ler dir. İnsan vü cu dun da 20
fark lı aa bu lun mak ta dır. Bir le şen aa’ le rin tü rü ve
di zi li mi en zim le rin şek li ni ve fonk si yo nu nu be lir -
le mek te dir.2 Şayet en zi min ami no a sit zin ci ri ha ta -
lı bir aa ba rın dı rı yor sa şek li de ği şe cek ve ça lı şa maz
ha le ge le cek tir. Ha ta lı en zi min ke sin teş hi si bi yo -
kim ya sal en zim ta yi ni ve ge ne tik in ce le me ile ko-
nul mak ta dır.2

Pom pe has ta lı ğın da he r i ki ebe veyn, al fa gli-
ko zi daz en zi mi için ha ta lı bir gen ver miş ler dir ve
bu yüz den ol gu en zim üre ten ge nin kop ya sı na ve
fonk si yo nel bir en zi me sa hip de ğil dir. Pom pe has-
ta lı ğın da teş his; ka sın elek tron mik ros ko pi si ile in-
ce len me si ve kas üze rin de asit mal taz en zi mi ne
kar şı an ti kor olu şu mu nun tes pit edilmesi kon mak -
ta dır. Teş his  için yapılan ge ne tik test in ce le me sin -
de al fa gli ko zi daz ge nin de ho mo zi got c-45 > G
mu tas yon ge nin mev cu di ye ti gös te ril miş tir.3 Bi zim
ol gu muz da has ta lı ğın tip len di ril me si ama cıy la yurt
dı şı na gön de ri len bi yop si örneğinin incelenmesi
so nu cun da, al fa gli ko zi daz en zim yet mez li ği ne bağ -
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lı ju ve nil tip Pom pe has ta lı ğı ta nı sı kon muş tur.

Üç tip Pom pe has ta lı ğı ta nım lan mış tır: Do-
ğum dan he men son ra baş la yan in fan til tip te kas
güç süz lü ğü, kar di yo me ga li, he pa to me ga li ve nor-
mal men tal fonk si yon lar gö rül mek te dir. Yut ma
fonk si yon la rı azal mış olup dil de hi per tro fi geliş -
mek te dir. Ol gu lar 2 ay için de so lu num ve kar di yak
komp li kas yon lar la kay be dil mek te dir.

Jü ve nil tip te ise; baş lan gıç bul gu la rı geç dö nem
ço cuk luk ça ğın da baş la mak ta ve so lu num kas la rın -
da iler le yi ci tip te mi yo pa ti ye bağ lı güç süz lük ve ek-
zer siz in to le ran sı gö rül mek te dir. Ol gu la rın ze ka
ge li şi min de pa to lo ji yok tur ancak 2-3. de kat ta so lu-
num yet mez li ğin den kay be dil mek te dir ler.

Eriş kin tip te ise; yay gın kas tu tu lu mu ile bir-
lik te so lu num güç lü ğü, baş ağ rı sı ve uy ku suz luk be-
lir ti le ri mev cut tur.

Has ta mız da jü ve nil tip te yay gın kas tu tu lu mu -
na bağ lı so lu num yet mez li ği ve uy ku suz luk be lir ti -
le ri mev cut tu.

Mo uf far re i ve Bertonini,3 Pom pe has ta lı ğın da en
sık ve ön ce lik le so lu num kas la rı nın tu tul du ğu nu gös-
ter miş ler dir. An cak Bur ha us ve ark,4 has ta lı ğın ilk
ön ce alt eks tre mi te kas la rı nın prok si ma lin de baş la -
dı ğı nı ve ya vaş ça iler le ye rek so lu num kas la rı nı da ha
geç tut tu ğu nu be lirt miş ler dir. De ja ger ve ark.5 da, 3
has ta da ile ri yaş ta alt eks tre mi te prok si ma lin den baş-
la yan ve da ha son ra so lu num kas la rı nı et ki le yen asit
mal taz ek sik li ği bil dir miş ler dir. Ol gu muz da pri mer
ola rak in ter kos tal ve so lu num kas la rı nı tu tan bir en -
zim ek sik li ği ol du ğu nu dü şün mek te yiz. Üst ve alt
eks tre mi te EMG ’le rin de her han gi bir pa to lo ji ye rast-
lan ma ma sı da bu dü şün ce mi zi doğ ru la mak ta dır.

Bu has ta lık ta kli nik be lir ti ler po li om yo zit ve
eks tre mi te mus ku ler dis tro fi has ta lık la rı nın kli nik
be lir ti le ri ile ben zer lik gös ter mek te dir. Case ve Kis-
hani6 mi yo pa ti ne den li so lu num yet mez li ği nin bir-
çok ne de ni ol ma sı se be biy le cid di komp li kas yon-
la rın dan ko run mak için doğ ru teş his ko nul ma sı ve
uy gun te da vi plan lan ma sı nın ge rek ti ği ni bil di r -
miş ler dir. Mal li es ve ark.,7 Pom pe’ de ak ci ğer ile so-
lu num kas la rı ara sın da ki sen kro ni zas yo nun
bo zul du ğu nu, ven ti las yon kı sıt lı lı ğı, ins pi ra tu var
vi tal ka pa si te azal ma sı ve di af rag ma yor gun lu ğu

mey da na gel di ğini ve bu nun da hi per kap ni ge li şi -
mi ne ne den ol du ğu nu gös ter miş ler dir. Ol gu muz da
da en zim ek sik li ği ne de ni ile in ter kos tal ve di af -
rag ma kas la rı baş ta ol mak üze re so lu nu ma yar dım -
cı kas la rın yor gun lu ğu na bağ lı ola rak so lu num
işi nin azal dı ğı nı ve so lu num ye ter siz li ği tab lo su ge-
liş ti ği ni dü şün mek te yiz.

Pom pe’ de; li zo zom lar içe ri sin de gli ko je ni par-
ça la ma ya ya ra yan en zim az bu lun mak ta ve ya bu-
lun ma mak ta dır. Bu yüz den kalp te ve is ke let
ka sın da çok kı sa sü re içe ri sin de çok bü yük mik tar -
lar da gli ko jen bi rik mek te dir. Has ta lık ta ilk be lir ti -
ler so lu num yet mez li ği ve yor gun luk ola rak or ta ya
çık mak ta dır. Kas lar ve özel lik le de kalp ka sı gi de rek
yo rul mak ta ve za yıf kal mak ta dır. Len der ve ark.,8

bu has ta lık ta ölü mün so lu num yet mez li ğin den ile -
ri gel di ği ni be lirt miş ler dir.

Pom pe’ nin he te ro jen grup ‘limb gird le’ myo-
pa ti (ku şak tar zı mi yo pa ti) ile sık lık la ka rış -
masından dolayı ayı rı cı ta nı da ta nı sal tet kik le rin
tü mü nün ya pıl ma sı ge rek ti ği bil di ril miş tir.8

Pom pe has ta lı ğı nın te da vi sin de kul la nı lan ilaç
ve yön tem le ri sı ra la mak ge rek ti ğin de;

1- Eg zer siz ve fi zik te da vi prog ram la rı nın has-
ta lı ğın iyi leş me si ne kat kı da bu lun du ğu gös te ril -
miş tir.8 Biz de has ta mı za yo ğun ba kım da yat tı ğı
sü re de dü zen li fi zik te da vi eg zer siz le ri uy gu la dık.
Şu an da has ta bir prog ram da hi lin de fi zik te da vi eg-
zer siz le rini sürdürmektedir.

2- Pro te in ba kı mın dan zen gin di yet uy gu lan -
mış, cid di in fan til form lar da et ki siz kal dı ğı di ğer
tip le rin de ise et kin ol du ğu gö rül müş tür.9 Ol gu -
muz da kar bon hid rat tan fa kir, pro te in den zen gin
di yet prog ra mı uy gu la na rak mi yo pa ti nin azal -
tılmasında ve so lu num fonk si yon la rı nı art tır mak ta
ba şa rı sağ lan dı ğı ka nı sın da yız.

3- Gen te da vi si nin en et kin te da vi yön te mi ol-
du ğu be lir til miş tir.9 Bu ko nu da yo ğun ça lış ma lar
ya pıl mak ta dır. İn vi vo ve eks  vi vo tek nik ler le gen,
kan içi ne ve ya be yi ne di rekt ola rak ve ril mek te dir.
Bü yük ma li yet ge rek ti ren ça lış ma lar dır. Fa re ler de -
ki de ne me ler de ba şa rı lı olun muş tur. Umut ve ri ci
bir yön tem gi bi gö rün mek te dir.9

9-1358:Layout 1  15.12.2008  08:52  Sayfa 290



POMPE HASTALIĞI NEDENLİ SOLUNUM YETMEZLİĞİ Tamer TUZCUOĞLU ve ark.

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2008;17(4) 291

4- Beck,9 al fa gli ko zi daz en zi mi ni in tra ve nöz
yol dan uy gu la ya rak so lu num fonk si yon la rın da iyi-
leş me sağ lan dı ğı nı bil di ren ça lış ma lar yap mış tır.
An cak en zim rep las man te da vi si nin has ta lı ğı bü -
tün yön le ri ile te da vi et me di ği ve bun dan do la yı da
te da vi de ba şa rı sız ka lın dı ğı be lir til mek te dir. Al fa
gli ko zi daz en zi mi nin re kom bi nant ve trans je nik
ola rak eşit et ki li iki ti pi mev cut tur. Re kom bi nant
hu man GA A (rhGA A) ti pi has ta mı za uy gu lan mış -
tır. Ra ben  ve ark.,10 re kom bi nant ti pi en zi min kar-
di yak ve is ke let kas la rın da ki gli ko jen bi ri ki mi ni
azalt tı ğı nı gös ter miş ler dir. RhGA A ti pi en zim, tip I
kas fib ril le rin den gli ko je ni te miz le mek te, tip II fib-
ril le ri ne ise et ki et me mek te dir. Bu du rum te da vi ye
di renç ge li şi mi nin ne de ni ni izah et mek te dir. Has-
ta mı za 15 gün ara ile re kom bi nant al fa gli ko zi daz
en zi mi in tra ve nöz yol la bir yıldır uy gu lan mak ta -
dır. Te da vi nin ba şa rı sı ko nu sun da ka rar ver mek
için he nüz er ken ol du ğu nu dü şün mek te yiz.

5- Ke mik ili ği trans plan tas yon la rı: Bu ko nu da
ya pı lan ça lış ma lar ba şa rı lı ol ma mış tır.10

6- Pu ruck herr ve ark,11 cid di bo yut ta ra pid eye
mo ve ment (REM) olan ve Pom pe’ ye bağ lı res pi ra -
tu var yet mez li ği bu lu nan bir kadın has ta nın, non
in va ziv Bİ PAP mo dun dan fay da gör dü ğü nü gös ter-
miş ler dir. Has ta mız da ev de ven ti la tör te da vi sin de
non in va ziv CPAP ve Bİ PAP mo du kul lan mak ta -
dır. Bu yön tem ler le faz la efor ge rek tir me yen iş le -
ri ni ya pa bil mek te dir. 

So nuç ola rak; Pom pe has ta lı ğı nın te da vi sin de
ge rek ti ğin de kul lan mak üze re so lu num işi ni azal tı cı
non in va ziv res pi ra tör te da vi (CPAP, Bİ PAP) ve fi zik
te da vi ek zer siz le ri, kar bon hid rat tan fa kir di yet uy-
gu la ma ve al fa gli ko zi daz en zim rep las ma nı ile mi-
yo pa ti nin aza la ca ğı nı ve so lu num fonk si yon la rı nın
dü ze le ce ği ni dü şün mek te yiz. An cak yine de Pom pe
has ta lı ğı nın te da vi si ko nu sun da ile ri tet kik ve te da vi
yön tem le ri ne ih ti yaç ol du ğu ka nı sın da yız.
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