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ip II glikojen depo hastalığı (Pompe hastalığı), glikojen yıkımından
sorumlu lizozomal asit alfa 1,4 glukozidaz (asit maltaz) aktivitesinde
yetersizlik sonucu ortaya çıkan otozomal resesif bir hastalıktır. Can-

lı doğumların 1/40.000’inde görülmektedir. Hastalık başlangıç yaşına ve or-
gan tutulumunun şiddetine göre infantil ve geç başlangıçlı tip olarak 2 alt
gruba ayrılmaktadır. En ağır klinik tabloya neden olan infantil tip belirgin
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ÖÖZZEETT  Ök sü rük ve hı rıl tı şikâyet le ri ile getirilen 5 ay lık kız ol gu nun öz geç mi şin de son 1 ay dır ba -
şı nı dik tu ta bil di ği, soy  geç mi şin de ise 5 ay lık bir kız ve 10 ay lık bir er kek kar de şi nin kalp has ta lı -
ğı ne de niy le kay be dil di ği öğ re nil di. Hı şıl tı ve ta şip ne si olan hi po to nik be bek te de rin ten don
ref leks le rin de azal ma ve he pa to me ga li sap tan dı. Se rum AST: 240 U/L, ALT: 145 U/L ve CK: 440
U/L olarak öl çü len ol gu nun eko kar di yog ra fi sin de  de hi per tro fik kar di yo mi yo pa ti sap tan dı. Bu bul -
gu lar gli ko jen de po has ta lı ğı tip II (Pom pe Has ta lı ğı) ile uyum lu olup, lö ko sit al fa glu ko zi daz dü ze -
yi nin 1.7 mkat/kg-pro te in (nor mal: 4.8-13.3) sap tan ma sı ta nı yı doğ ru la dı. En zim te da vi si ne
(Myozy me®, 20 mg/kg intravenöz in füz yon, 2 haf ta da bir) iz le mi nin 35. gü nün de baş la na bi len has -
ta,  47. gü nün de kay be dil di. So nuç ola rak, en zim te da vi si ile prog noz da dü zel me ola sı lı ğı ne de niy -
le, er ken süt ço cuk lu ğu dö ne min de kar di yo mi yo pa ti ve hi po to ni tab lo suyla baş vu ran has ta lar da
ay rı cı ta nı da Pom pe has ta lı ğı mut la ka ak la ge ti ril me li dir. 

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Gli ko jen de po has ta lı ğı tip 2; hi per tro fik kar di yo mi yo pa ti; kas hi po to ni si; 
GAA protein, insan

AABBSS  TTRRAACCTT  A fi ve-months-old girl pre sen ted with co ugh and whe e zing. She had a 1 month his tory
of he ad ste ady in sit ting. Fa mily his tory re ve a led that a fi ve-month sis ter and a ten-month brot her
had di ed du e to a he art di se a se. She al so sho wed hypo to ni a with dec re a sed de ep ten don ref le xes and
he pa to me galy. La bo ra tory va lu es we re as fol lows: AST: 240 U/L, ALT: 145 U/L, CK: 440 U/L. Ec -
ho car di og raphy de tec ted hyper trop hic car di om yo pathy. The se fin dings we re felt to be com pa tib -
le with glyco gen sto ra ge di se a se type II (Pom pe di se a se) and low le u kocy te acid mal ta se ac ti vity [1.7
mkat/kg-pro te in (nor mal: 4.8-13.3)] con fir med the di ag no sis. On 35th day, enz yme rep la ce ment
the rapy (Myozy me®, 20 mg/kg intravenous in fu si on, on ce in every two we eks) was star ted but she
di ed on 47th day. In conc lu si on, sin ce enz yme rep la ce ment the rapy im pro ves the prog no sis in Pom -
pe di se a se pa ti ents, this di ag no sis sho uld be kept in mind in an in fant with ge ne ra li zed hypo to ni a
and car di om yo paty.

KKeeyy  WWoorrddss::  Glycogen storage disease type II; cardiomyopathy, hypertrophic; muscle hypotonia; 
GAA protein, human
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kar di yo me ga li, hi po to ni ve ge nel lik le 2 ya şın dan
ön ce ölüm le ka rak te ri ze dir. Do ğum da nor mal olan
be bek ler de da ha son ra yay gın kas güç süz lü ğü, bes-
len me güç lü ğü, bü yük dil, he pa to me ga li ve iler le -
yi ci hi per tro fik kar di yo mi yo pa ti so nu cu kalp
ye ter siz li ği ge liş mek te dir. Ölüm ge nel lik le kalp ve
so lu num yet mez li ği ne ve ya as pi ras yon pnö mo ni si -
ne bağ lı ola rak gö rül mek te dir.1

Son yıl lar da kul la nıl ma ya baş la nan en zim ye-
ri ne koy ma te da vi si ile kalp ve is ke let kas la rı nın
fonk si yon la rın da dü zel me gö rü le bil di ği ve has ta la -
rın ya şam sü re le ri nin uza ya bil di ği be lir til mek te dir.
Özel lik le in fan til tip te, en zim te da vi si nin et ki li ol-
ma sı için er ken ta nı şart tır.2 Bu ya zı da, geç ta nı alan
ve en zim ye ri ne koy ma te da vi si baş la nan Pom pe
has ta lık lı bir be bek le il gi li de ne yi mi mi zi ak tar mak
is te dik. 

OL GU SUNUMU

Bir haf ta dır ök sü rük ve hı rıl tı ya kın ma sıy la geti-
rilen 5 ay lık kız ol gu, kalp yet mez li ği ne de niy le
yo ğun ba kım ser vi si ne ya tı rıl dı. Öz ve soy  geç mi -
şin den ba şı nı 4. ay da tu ta bil di ği, da ha ön ce 5 ay lık
bir kız ve 10 ay lık bir er kek kar de şi nin kalp bü yü -
me si ne de niy le kay be dil di ği öğ re nil di. Di ğer iki
kar de şi nin ise (8 ya şın da kız, 12 ya şın da er kek) sağ
ve sağ lık lı ol du ğu be lir til di. An ne ve ba ba ara sın -
da ak ra ba lık ta rif len me di. Baş vu ru anın da bi lin ci
açık, so luk ve hi po to nik gö rü nüm de ki has ta nın
kalp te pe atı mı 180/dk rit mik, kan ba sın cı 75/50
mmHg, Sa O2 %92, so lu num sa yı sı 50/dk, vü cut
ate şi 36.6 °C, ağır lı ğı 6 kg (25. per sen til), bo yu 62
cm (25. per sen til) ve baş çev re si 41.5 cm (50. per-
sen til) ola rak bu lun muş tur. Baş kon tro lü ol ma yan,
di li be lir gin bü yük olan ol gu nun sis tem ba kı la rın -
da ins pi ra tu var stri dor, hı şıl tı, din le mek le her iki
ak ci ğer de so lu num ses le rin de ka ba laş ma, he pa to -
me ga li (4 cm) ve de rin ten don ref leks le rin de azal -
ma sap tan mış tır. La bo ra tu var tet kik le rin de
he mog ram pa ra met re le ri (he mog lo bin: 12.4 g/dL;
be yaz kü re sa yı sı: 9000 /mm3; trom bo sit: 372000
/mm3) nor mal sı nır lar için de olup, se rum as par tat
ami not rans fe raz (AST): 240 U/L (nor mal: 1-31
U/L), ala nin ami not rans fe raz (ALT): 145 U/L (nor-
mal: 1-34 U/L), kre a ti nin ki naz (CK): 440 U/L
(nor mal: 38-397 U/L) ve lak tat de hid ro ge naz

(LDH): 1173 U/L (nor mal: 110-295 U/L) ola rak
sap tan mış tır. Di ğer te mel bi yo kim ya sal pa ra met -
re ler (glu koz: 90 mg/dL, üre: 16 mg/dL, kre a ti nin:
0.5 mg/dL, sod yum: 140 mmol/L, po tas yum: 4
mmol/L, kal si yum: 9 mg/dL) ve ka na ma test le ri
(prot rom bin za ma nı: 13.3 sn, INR: 1, ak ti ve par si -
yel trom bop las tin za ma nı: 19.8 sn)  nor mal sı nır lar
için de de ğer len di ril miş tir. Kan ga zın da pH: 7.40,
pCO2: 42 mmHg, pO2: 95 mmHg, HCO-

3: 24
mmol/L ve kan amon yak dü ze yi 67 µg/dL (nor mal:
17-80) ola rak sap tan mış tır. Te leg ra fi de kar di yo -
me ga li (kar di yo to ra sik in deks: 0.75) sap ta nan ol-
gu nun elek tro kar di yog ra fi si (EKG)’n de PR
me sa fe si 0.04 sn (ya şa gö re alt sı nır: 0.08 sn), QRS
ara lı ğı 0.08 sn (ya şa gö re üst sı nır 0.07 sn) ve sol
ven tri kül hi per tro fi bul gu su ola rak V1’de S vol ta jı
30 mm (ya şa gö re üst sı nır 18 mm), V6’da R vol ta -
jı 22 mm (ya şa gö re üst sı nır 20 mm) tes pit edil-
miş tir. Ay rı ca, yay gın ST-T de ği şik lik le ri ve kal bin
sol ta ra fı nı gös te ren de ri vas yon lar da Q dal ga sı iz-
len miş tir  (Re sim 1). Eko kar di yog ra fi de ise hi per -
tro fik kar di yo mi yo pa ti [sol ar ka du var ka lın lı ğı:
1.23 cm (N ≤ 0.7 cm); in ter ven tri kü ler sep tum ka-
lın lı ğı: 1 cm (N ≤ 0.7 cm)]  sap tan mış tır. Sol ven tri-
kül çı kış yo lun da dar lık gö rül müş olup ve
gra di yent 40 mmHg ola rak öl çül müş tür. Hi po ti ro -
i di açı sın dan ça lı şı lan ti ro id fonk si yon test le ri nor-
mal bu lun muş tur (sT3: 2 pg/mL, sT4: 1.2 ng/dL,
TSH: 1.5 IU/mL). İdrar da glu ko za mi nog li kan tes ti
ne ga tif olup Tan dem Mass ile ça lı şı lan ami no a sit
dü zey le ri nor mal ola rak sap tan mış tır. Göz ba kı sı

RESİM 1: Olgunun telegrafisinde kardiyomegali.
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nor mal ola rak de ğer len di ri len ol gu nun ba tın ul t-
ra so nog ra fi sin de he pa to me ga li iz len miş tir. Yo ğun
ba kım şart la rın da iz le nen ol gu ya elek tro mi yog ra -
fi tet ki ki yap tı rı la ma mış tır. Er ken be bek lik dö ne -
min de hi per tro fik kar di yo mi yo pa ti ve hi po to ni
sap ta nan ol gu da ön ce lik le Tip II gli ko jen de po has-
ta lı ğı (Pom pe has ta lı ğı) dü şü nü le rek al fa glu ko zi -
daz dü ze yi için kan ör ne ği gön de ril miş tir
(Sahl gren’s Üni ver si te si, İsveç). Ol gu ya spi ro no -
lak ton (1 mg/kg/gün, oral), kap top ril (1 mg/kg/gün,
oral), kar ni tin (50 mg/kg da mar içi yük le me yi ta-
ki ben 50 mg/kg/gün da mar içi ida me) te da vi le ri
ya nın da. so lu num sı kın tı sı ne de niy le mas ke ile ok-
si jen des te ği ve fiz yo te ra pi uy gu lan mış tır. Em me
fonk si yo nun da ye ter siz lik ve gas tro in tes ti nal sis-
tem in to le ran sı olan ol gu da bes len me na zo gas trik
son da ile sü rek li in füz yon ve pa ren te ral yol la sağ-
lan mış tır. İzle mi nin 22. gü nün de, sağ ak ci ğer de
ate lek ta zi ve so lu num yet mez li ği ge liş ti ğin den me-
ka nik ven ti la tö re bağ lan mış tır. Tam kan dan el de
edi len len fo sit ler de al fa glu ko zi daz dü ze yi nin 1.7
mkat/kg-pro te in (nor mal: 4.8-13.3 mkat/kg-pro te -
in) sap tan ma sı üze ri ne iz le mi nin 29. gü nün de has -
ta in fan til tip Pom pe has ta lı ğı ta nı sı ala rak en zim
(Myozy me®, fla kon 50 mg) ye ri ne koy ma te da vi -
si (20 mg/kg doz, 4 sa at lik ya vaş in füz yon şek lin de,
15 gün aray la) plan lan mış tır. İlk te da vi si iz le mi -
nin 35. gü nü uy gu la nan ol gu 47. gün de so lu num
ve kalp yet mez li ği ne de niy le kay be dil miş tir.

TAR TIŞ MA

Pom pe has ta lı ğı na dir, iler le yi ci ve sık lık la ölüm-
cül bir kas has ta lı ğı dır. En zim ye ri ne koy ma te da -
vi si nin müm kün ol ma sı er ken ta nı yı ge rek li
kıl mak ta dır. İnfan til tip pom pe has ta lı ğı, er ken süt
ço cuk lu ğu dö ne min de hi po to ni, dil ve ka ra ci ğer
bü yük lü ğü, bes len me güç lü ğü, hi per tro fik kar di -
yo mi yo pa ti ve ak ci ğer so run la rı ile ken di ni gös ter -
mek te dir. Geç baş lan gıç lı tip ise özel lik le alt
eks tre mi te ler de iler le yi ci fonk si yon kay bı na ne den
ol mak ta dır. Bu tip te kalp tu tu lu mu ha fif ve ya yok-
tur.2,3

İnfan til tip Pom pe has ta la rı, has ta mız da da ol-
du ğu gi bi, ya şam la rı nın or ta la ma 5. ayın da ta nı al-
mak ta dır lar. Bü yük dil, baş kon tro lü nün ol ma ma sı,
em me ve yut ma zor lu ğu ve de rin ten don ref leks le -

rin de azal ma gi bi ti pik bul gu lar ol gu muz da da sap-
tan mış tır.4

Kas za yıf lı ğı ne de niy le or ta ya çı kan ök sü rük
ref lek si nin ye ter siz li ği so nu cu ate lek ta zi, pnö mo ni
ve so lu num ye ter siz li ği ge li şe bil mek te dir.2,4 Ol gu -
muz da da so lu num fiz yo te ra pi si ve ok si jen des te ği -
ne rağ men iz le mi nin 22. gü nün de sağ ak ci ğer de
ate lek ta zi ve so lu num yet mez li ği ne de niy le me ka -
nik ven ti las yon ih ti ya cı doğ muş tur. 

Pom pe has ta lı ğı na dir gö rü len bir du rum ve
öz gül ol ma yan kli nik özel lik ler ta şı dı ğın dan ta nı
ön ce lik le bu has ta lık tan şüp he len me yi ge rek tir -
mek te dir. Ayı rı cı ta nı da dü şü nül me si ge re ken has-
ta lık lar dan bi ri de hi po to ni var lı ğı ne de niy le spi nal
mus kü ler at ro fi tip 1’dir.2 Has ta mız da hi po to ni ya-
nın da, hi per tro fik kar di yo mi yo pa ti bu lun ma sı ve
CK yük sek li ği sap tan ma sı ne de niy le spi nal mus ku -
ler at ro fi tip 1 dış lan mış tır. Hi po to ni ve dil bü yük -
lü ğü ne de niy le alı nan ti ro id fonk si yon test le ri
nor mal sı nır lar da sap tan dı ğın dan ol gu da hi po ti ro -
i di dü şü nül me miş tir.2 EKG ’de kı sa PR me sa fe si ve
sol ven tri kül de ri vas yon la rın da yük sek vol taj lı QRS
dal ga la rı nın var lı ğı Pom pe has ta lı ğı ile uyum lu ola-
rak de ğer len di ril miş tir.1 Bü yük dil ve kar di yo mi -
yo pa ti ne de niy le bir mu ko po li sak ka ri doz ola sı lı ğı nı
dış la mak için ya pı lan id rar glu ko za mi nog li kan tes -
ti ve göz ba kı sı nor mal bu lun muş tur.5 Kar di yo mi -
yo pa ti ve kas güç süz lü ğü olan ol gu da dış lan ma sı
ge re ken di ğer bir has ta lık da yağ asi di ok si das yon
de fekt le ri dir. Ol gu muz da hi pog li se mi nin göz len -
me me si, kan amon yak dü ze yi nin ve Tan dem Mass
tet ki ki ile ça lı şı lan ami noasit dü zey le ri nin nor mal
sap tan ma sı ile bu ta nı dan da uzak la şıl mış tır.6

Kar di yo mi yo pa ti ya pan di ğer gli ko jen de po
has ta lık la rı de ğer len di ril di ğin de, kan şeke ri dü zey -
le ri nin nor mal sey ret me siy le tip II I, iler le yi ci ka-
ra ci ğer ha sa rı yok lu ğu ile tip IV ve AST, ALT, CK
yük sek li ği ve hi po to ni si nin ol ma sıy la tip IX gli ko -
jen de po has ta lı ğı ta nı la rın dan uzak la şıl mış tır.1

Pom pe has ta lı ğın da kas güç süz lü ğü ne de niy le
bes len me ye ter siz li ği, gas tro ö zo fa geal ref lü ve as-
pi ras yon gö rü le bil mek te dir.2 Ol gu muz da da em me
ve yut ma fonk si yon la rı ye ter siz ol du ğun dan bes-
len me na zo gas ti rik son da ve pa ren te ral yol ile sağ-
lan mış tır. 
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Pom pe has ta lı ğın da hi po to ni, kar di yo me ga li,
ti pik EKG bul gu la rı, eko kar di yog ra fi de hi per tro fik
kar di yo mi yo pa ti ile AST, ALT, CK yük sek lik le ri
ya nın da lö ko sit ler de ve ya kas/cilt bi yop si si fib rob -
last kül tür le rin de al fa glu ko zi daz en zim dü ze yi dü-
şük lü ğü nün gös te ril me si ge rek mek te dir.
Po li mor fo nük le er hüc re ler de ki mal taz-glu ko a mi -
laz ak ti vi te si ya lan cı ne ga tif li ğe ne den ola bil mek -
te dir. Bu nun ön len me si için kan da en zim dü ze yi
ça lı şı lır ken bir mal taz-glu ko a mi laz in hi bi tö rü olan
“acar bo se ” ek len me li ve len fo sit ler izo le edil me li -
dir. Bu ne den le ha len cilt bi yop si si ile el de edi len
fib rob last lar da kül tür le rin de en zim ak ti vi te si nin
öl çü mü al tın stan dart tır. Fa kat bu iş lem 4-6 haf ta
gi bi bir sü re al mak ta ve ta nı da ge cik me ye se bep ol-
mak ta dır.2 Ol gu muz da kli nik ve la bo ra tu var bul-
gu lar ya nın da kan da al fa glu ko zi daz en zim
dü ze yi nin de dü şük sap tan ma sı ile Pom pe has ta lı -
ğı ta nı sı kon muş tur. Kan da en zim dü ze yi ta yi nin -
de mal taz-glu ko a mi laz in hi bi tö rü “acar bo se ” da
ek len di ğin den ta nı nın doğ ru lu ğun dan şüp he oluş-
ma mış tır. Ol gu mu zun en zim dü ze yi nor mal ara lı -
ğın alt sı nı rı nın yak la şık %35’i dü ze yin de dir. Ge nel
ola rak, in fan til tip Pom pe has ta lı ğın da en zim dü-
ze yi nor ma lin %1’den da ha az olup, geç or ta ya çı -
kan tip te ise nor ma lin %2-40’ı ka dar dır.  Bu en zim
dü ze yi has ta mı zın ağır kli nik du ru mu ile uyuş ma -
mak ta dır. Bu uyum suz lu ğun, en zi min çe şit li do ku -
lar da ki fark lı dü zey le ri ne bağ lı ola rak or ta ya
çı ka bi le ce ği ni dü şün mek te yiz. Dü şük en zim dü ze -
yi Pom pe has ta lı ğın da ta nı koy du ru cu ol mak la bir-
lik te mu tas yon ana li zi de son de re ce önem li dir. Sık
gö rü len ba zı mu tas yon lar da ge no tip-fe no tip ko re -
las yo nu ol duk ça yük sek tir.2 Ne ya zık ki ol gu muz -
da mu tas yon ana li zi ya pı la ma mış tır. Ol gu mu zun
ya şa yan di ğer iki kar de şin de de en zim dü ze yi ça lı -
şıl mış ve nor mal (8.2 ve 9.1 mkat/kg-pro te in) bu-
lun muş tur. 

Pom pe has ta lı ğı nın tek te da vi si son yıl lar da
bu lu nan en zim ye ri ne koy ma te da vi si dir. Bu te da -
vi de ek sik olan en zim da mar içi yol la re kom bi nan

asit al fa glu ko zi daz ola rak uy gu lan mak ta dır. Bu te-
da vi ile bul gu lar ha fif le til mek te an cak te da vi ömür
bo yu ge rek mek te dir.7 En zim ye ri ne koy ma te da vi -
si 2 haf ta aray la ve 20-40 mg/kg/doz ola rak öne ril -
mek te dir.8 Tür ki ye’ de en zim dü ze yi nin ça lı şı la -
ma ma sı has ta mı zın ke sin ta nı sın da ge cik me ye ne -
den ol muş ve ol gu an cak iz le mi nin 35. gü nü sa de -
ce bir kez en zim te da vi si al dık tan son ra
kay be dil miş tir. En zim te da vi si sı ra sın da ateş, dö-
kün tü, Sa O2 düş me si gi bi yan et ki ler bil di ril mek le
be ra ber ol gu muz da her han gi bir yan et ki ye rast-
lan ma mış tır.9 En zim ye ri ne koy ma te da vi si nin er -
ken baş lan gıç lı Pom pe has ta la rın da ya şam sü re si ni
uzat tı ğı gös te ril miş tir. Kal bin et ki len me de re ce sin -
den ba ğım sız ola rak hi per tro fik kar di yo mi yo pa ti
bul gu la rı dü zel mek te dir. Te da vi ye er ken dö nem de
baş la nır sa is ke let kas la rın da ki dü zel me nin da ha iyi
ol du ğu bil di ril miş tir. Ko e berl ve ark. 52 haf ta sü-
rey le en zim te da vi si uy gu la dık la rı 8 Pom pe has ta -
sın dan 6’sı nın can lı kal dı ğı nı, 5’inin me ka nik
ven ti las yo na ih ti yaç duy ma dı ğı nı ve 5’in de de nö-
ro mo tor ge liş me nin ye ni den baş la dı ğı nı be lirt -
mek te dir ler.10 En zim te da vi si nin ba şa rı sı nı tu tu lan
kas lif le ri nin ti pi, te da vi ye baş la ma sü re si, has ta nın
ge no ti pi ve en zim te da vi si ne im mün ya nıt et ki le -
ye bil mek te dir.2 Ol gu muz ilk en zim te da vi sin den
12 gün son ra kay be dil di ğin den te da vi ya nı tı de ğer -
len di ri le me miş tir. Bil di ği miz ka da rıy la bu ya zı,
Tür ki ye’ de Pom pe has ta lı ğın da en zim ye ri ne koy -
ma te da vi si uy gu lan dı ğı nı bil di ren ilk ol gu su nu -
mu dur. 

So nuç ola rak, ön ce den sa de ce des tek te da vi le -
ri ile 1 yaş ci va rın da kay be di len in fan til tip Pom pe
has ta la rı için en zim ye ri ne koy ma te da vi si ye ni bir
umut ışı ğı ol muş tur. Bu ne den le Pom pe has ta lı ğı -
nın er ken ta nın ma sı ve en zim te da vi si nin er ken
baş lan ma sı prog noz açı sın dan çok önem li dir. Al fa
glu ko zi daz en zim dü ze yi nin ül ke miz de de ça lı şı lır
ha le gel me si bu has ta la ra ve he kim le ri mi ze ye ni
ola nak lar sağ la ya cak tır.
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