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Болезнь Помпе (БП; OMIM #232300), известная также 

как гликогеноз II типа, является моногенным аутосомно-ре-

цессивным заболеванием с неуклонно прогрессирующим 

течением, которое развивается вследствие дефицита ли-

зосомального фермента кислой α-1,4-глюкозидазы (кис-

лой мальтазы). В норме этот фермент расщепляет α-1,4- и 

α-1,6-гликозидные связи в молекулах гликогена, обеспе-

чивая высвобождение свободной глюкозы. Дефицит фер-

мента приводит к избыточному депонированию гликогена в 

клетках различных органов и тканей с преимущественным 

вовлечением скелетных мышц, миокарда, мышечных слоев 

прямой кишки и мочевого пузыря, гладкомышечных клеток 

сосудов, печени, нервной системы. Голландский патолог 

J.C. Pompe был первым ученым, описавшим в 1932 г. в ста-

тье “Over idiopathische hypertrophie van het hart” (“Об идио-

патической гипертрофии сердца”) случай патолого-ана-

томического исследования тела 7-месячной девочки, у 

которой при жизни наряду с сердечной недостаточностью 

отмечалась мышечная слабость [1]. Им была обнаружена 

гипертрофическая кардиомиопатия и массивная вакуоли-

зация практически всех тканей, особенно скелетных мышц 

и миокарда, причем вакуоли содержали гликоген с нор-

мальной структурой, что позволило ученому сделать клю-

чевой вывод о взаимосвязи фенотипа заболевания и имев-

шейся вакуолизации органов и тканей. В том же 1932 г. 

появились другие сходные клинические наблюдения [2, 3]. 

В 1954 г. заболевание было классифицировано как болезнь 

накопления гликогена II типа, что отражало аномалию ме-

таболизма гликогена [4]. Однако детали патогенеза забо-

левания еще несколько лет оставались неясными. Взаимо-

связь между фенотипом БП и лизосомным энзимным де-

фектом была установлена лишь в 1963 г. бельгийским био-

химиком H.-G. Hers, открывшим фермент кислую мальтазу, 

ответственный за кислый гидролиз гликогена с отщепле-

нием глюкозы, и впервые установившим, что у пациентов 

c БП активность этого фермента резко снижена или прак-

тически отсутствует [5]. Примечателен тот факт, что ранее 

H.-G. Hers работал в лаборатории Ch. de Duve, открывшего 

в 1955 г. новый класс внутриклеточных органелл – лизосо-

мы. H.-G. Hers установил локализацию кислой мальтазы в 

лизосомах и доказал, что этот энзим является единствен-

ным лизосомальным ферментом, ответственным за рас-

щепление гликогена. Таким образом, была сформулиро-

вана концепция лизосомных болезней накопления, что по-

служило основанием для широкого изучения пула лизосо-

мальных энзимов и выявления новых болезней накопления, 

которых в настоящее время насчитывается более 50 нозо-

логий. Хронологически БП стала первым описанным забо-

леванием, принадлежащим к группе лизосомных болезней 

накопления. В настоящее время согласно Международной 
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классификации болезней 10-го пересмотра БП относится 

к классу IV (болезни эндокринной  системы, расстройства 

питания и нарушения обмена веществ), код E74.0 (болезни 

нaкопления гликогенa).

Болезнь Помпе может развиваться в любом возрасте и 

характеризуется широким спектром клинических проявле-

ний и степеней тяжести. В настоящее время в зависимости 

от возраста дебюта симптомов БП выделяют инфантиль-

ную форму заболевания – с дебютом на 1-м году жизни и 

БП с поздним началом (БППН) – с дебютом после 1-го года 

жизни [6–8]. Фенотип заболевания, возраст дебюта и темп 

прогрессирования коррелируют в основном с характери-

стиками генного дефекта и остаточной активностью фер-

мента. Молекулярно-генетический дефект при БП и детали 

патогенеза заболевания были описаны в конце XX века, 

когда разными группами исследователей был идентифи-

цирован ген GAA, мутации в котором вызывают развитие 

патологии. Этот ген локализуется на 17-й хромосоме (ло-

кус 17q25.3) и состоит из 20 экзонов, кодирующих синтез 

фермента кислой α-1,4-глюкозидазы (кислой мальтазы), 

состоящего из 952 аминокислотных остатков [9–12]. В на-

стоящее время известно свыше 300 мутаций, среди кото-

рых преобладают патогенные, и большое количество поли-

морфизмов гена GAA. Большинство мутаций являются уни-

кальными и встречаются в отдельных семьях. Существуют 

и так называемые “мажорные” мутации, распространенные 

в более крупных популяциях (например, сплайсинговая му-

тация c.-32-13T>G (IVS1) у европеоидов, мутация c.del525T 

в Нидерландах, мутация c.1935C>A (p.Asp645Glu) у паци-

ентов с острова Тайвань) [13–15]. Наиболее частая мутация 

c.2560C>T (p.Arg854Ter) у афро-американцев рассматри-

вается как ассоциированная с выходцами из Центральной 

и Северной Африки, мигрировавшими в США во времена 

рабовладения [16]. В настоящее время частота встречае-

мости БП в мире в среднем оценивается как 1 : 40 000. Од-

нако точная оценка распространенности БП, как и любого 

другого орфанного заболевания, затруднительна. При 

анализе данных эпидемиологических исследований раз-

личных популяций отмечаются сильные колебания частоты 

болезни – от 1 : 40 000 до 1 : 300 000 [17]. Инфантильная 

форма заболевания, у младенцев до 1 года, наиболее час-

то встречается среди афро-американской популяции США, 

в Южном Китае и на острове Тайвань, в Австрии, в то же 

время БППН имеет повышенную частоту встречаемости в 

Нидерландах (до 1 : 57 000).

Лабораторная диагностика БП основана на современ-

ных представлениях об этиопатогенезе заболевания. “Зо-

лотым стандартом” биохимической диагностики является 

определение активности фермента α-1,4-глюкозидазы в 

пятнах высушенной крови (метод “сухого пятна крови”) 

при помощи тандемной масс-спектрометрии (ТМС). При 

трудностях интерпретации результатов ТМС в пятнах кро-

ви в качестве субстратов для диагностики может быть ис-

пользован мышечный биоптат или клетки культуры кожных 

фибробластов. Молекулярно-генетический анализ всех 

20 экзонов гена GAA методом прямого секвенирования 

доступен в специализированных лабораториях и приме-

няется в качестве дополнительного метода исследования 

при сложностях интерпретации данных энзимодиагности-

ки, а также при проведении дородовой (пренатальной и 

предымп лантационной) ДНК-диагностики.

Следует особо подчеркнуть актуальность выявления 

новых случаев БП в популяции в связи с возможностью 

проведения патогенетического лечения с помощью по-

жизненной ферментозаместительной терапии (ФЗТ), спо-

собной кардинально улучшить качество жизни больных 

БП, стабилизировать клиническое состояние, замедлить 

прогрессирование заболевания и существенно увели-

чить продолжительность жизни пациентов. Единственным 

препаратом, зарегистрированным для патогенетическо-

го лечения БП, является рекомбинантный аналог кислой 

α-1,4-глюкозидазы человека – алглюкозидаза альфа, заре-

гистрированная в России под наименованием Майозайм. 

Препарат синтезируется из клеточной линии, полученной 

из яичников китайских хомячков. Алглюкозидаза альфа 

применяется для лечения всех форм БП, выпускается в 

лиофилизированном виде во флаконах, разводится непо-

средственно перед применением, вводится внутривенно 

капельно в дозе 20 мг/кг массы тела пациента 1 раз в 2 нед. 

Препарат обычно хорошо переносится и обладает мини-

мумом побочных эффектов. Разработка ФЗТ при БП стала 

яркой иллюстрацией выдающихся достижений биотехно-

логий на рубеже XX–XXI веков.

Наиболее тяжелая форма БП, с полиорганными и по-

лисистемными нарушениями, – инфантильная, с дебю-

том клинических проявлений в первые месяцы жизни. Эта 

форма заболевания характеризуется распространенной 

мышечной слабостью, диффузной мышечной гипотонией 

(floppy baby – синдром вялого ребенка), гипертрофической 

кардиомиопатией, в ряде случаев легко выявляемой при 

помощи обычной рентгеноскопии органов грудной клетки. 

Слабость дыхательных мышц и сердечная недостаточность 

вследствие кардиомиопатии способствуют развитию ды-

хательной недостаточности и респираторных инфекций. 

Типичными проявлениями инфантильной формы БП служат 

также макроглоссия, нерезко выраженная гепатомегалия, 

дисфагия и нарушение грудного вскармливания, задержка 

моторного развития. Подавляющее большинство больных 

младенцев не доживают до 1 года и погибают вследствие 

легочно-сердечной недостаточности. Эта форма заболе-

вания соответствует классическому описанию J.C. Pompe 

и развивается при полном или почти полном отсутствии 

активности кислой α-1,4-глюкозидазы (активность <1%). 

К сожалению, в некоторых случаях при инфантильной фор-

ме заболевания ФЗТ является недостаточно эффективной 

и сопряжена с развитием иммунного ответа на введение 
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белкового препарата. Тем не менее применение ФЗТ при 

этой форме БП в целом уменьшает риск смерти на 99%, 

снижает необходимость в инвазивной вентиляции легких 

на 92%, вызывает обратное развитие кардиомиопатии [18].

Все манифестации БП с дебютом заболевания после 

1-го года жизни (вплоть до 3–6-го десятилетия жизни), 

ранее подразделяемые на детские, юношеские и взрос-

лые формы, в настоящее время определяют как БППН, при 

которой активность кислой мальтазы может колебаться и 

достигать 30% от нижней границы возрастной нормы. Для 

БППН нехарактерна полиорганность патологии, как это 

имеет место при инфантильной форме; при более позднем 

дебюте заболевания отмечается более доброкачественное 

течение, во многом соответствующее фенотипу поясно-

конечностной мышечной дистрофии, что служит причиной 

диагностических ошибок. Ранние симптомы представлены 

появлением слабости и повышенной утомляемости длин-

ных мышц спины (параспинальной мускулатуры), слабо-

сти в проксимальных отделах ног, боли в мышцах спины 

и конечностей, снижением толерантности к привычным 

физическим нагрузкам. По мере прогрессирования забо-

левания возникают трудности при подъеме по лестнице, 

вставании из положения “на корточках”, присоединяется 

одышка при привычной физической нагрузке. Со временем 

походка пациента всё более соответствует типичной “ути-

ной” походке, характерной для поясно-конечностных мио-

дистрофий, развивающейся вследствие слабости прокси-

мальных мышц ног и тазового пояса – нога отрывается от 

пола за счет наклона туловища, при этом поворот таза спо-

собствует движению ноги вперед, больной ходит перева-

ливаясь. Формируется заметный гиперлордоз пояснично-

го отдела позвоночника. Вставание с кровати из положения 

лежа на спине пациент осуществляет с использованием 

“миопатических” приемов самопомощи, например “лест-

ничным” способом Говерса – путем последовательного 

поворота на живот, вставания на четвереньки, разгибания 

ног в коленных суставах, удерживаясь руками за голени, и 

последующего выпрямления туловища с упором руками в 

бедра. Отдельные мышцы и целые мышечные группы пояса 

верхних и нижних конечностей атрофируются и замеща-

ются жировой тканью, пациенты существенно худеют, при 

длительном течении заболевания выглядят кахексичными 

(рис. 1). Нередко существенно страдает оромандибуляр-

ная мускулатура и другие мимические мышцы, а также 

мышцы глотки и гортани, что создает трудности при пере-

жевывании пищи, глотании, попытке полностью вывести из 

полости рта язык, посвистеть и т.д. Для БППН характерно 

развитие слабости дыхательной мускулатуры и нарушений 

функции внешнего дыхания, что выявляется на ранних ста-

диях только при проведении функциональной диагностики 

(спирографии). Симптомы сердечной недостаточности при 

БППН встречаются значительно реже, чем при инфантиль-

ной форме заболевания. Характерной является склонность 

к развитию инфекций верхних и нижних дыхательных путей. 

Пациенты с БППН на фоне проводимой ФЗТ могут дожи-

вать до преклонного возраста с хорошими показателями 

качества жизни, при этом на фоне непрерывной терапии 

нарастает мышечная сила, двигательная активность, ста-

билизируется функция внешнего дыхания [19]. Без лечения 

заболевание неуклонно прогрессирует, смерть обычно на-

ступает при явлениях дыхательной недостаточности.

Как уже отмечено выше, респираторная недостаточ-

ность служит одним из характерных клинических проявле-

ний БППН, причем дисфункция дыхательной мускулатуры 

может проявляться раньше клинически выраженной слабо-

сти мышц тазового и плечевого пояса. Во время бодрство-

вания дыхательная недостаточность у пациента проявля-

ется одышкой при физической нагрузке и в покое, при по-

гружении под воду. По данным литературы, неинвазивная 

респираторная поддержка может требоваться примерно 

1/3 пациентов до возникновения необходимости в исполь-

зовании для передвижения кресла-коляски [20]. В первую 

очередь страдает функция диафрагмы, однако в развитии 

респираторной недостаточности также имеет значение 

поражение межреберных и абдоминальных мышц, вспо-

могательных дыхательных мышц (лестничных, большой и 

малой грудных, передней зубчатой). Результаты последних 

исследований свидетельствуют о том, что дисфункция диа-

фрагмы при БППН связана не только с “миопатическими” 

изменениями диафрагмальной мышцы, но и с аккумуляци-

Рис. 1. Явления кахексии у пациентки с БППН.
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ей гликогена в нейронах передних рогов шейного отдела 

спинного мозга и с поражением как диафрагмального нер-

ва, так и нервно-мышечных синапсов [21, 22]. Этим объ-

ясняется ограниченный терапевтический эффект ФЗТ в 

отношении диафрагмальной дисфункции, так как элимина-

ция гликогена на фоне терапии происходит только из по-

раженной мышечной ткани, не затрагивая нейроны. Однако 

при этом выявлено, что длительная ФЗТ несколько улучша-

ет показатели форсированной жизненной емкости легких 

(ФЖЕЛ) у таких больных [19, 23]. В отсутствие лечения 

хроническая дыхательная недостаточность неуклонно на-

растает (со среднегодовым снижением показателя ФЖЕЛ 

на 1,5%) более чем у 70% пациентов с БППН [24]. Кроме 

того, о наличии слабости дыхательной мускулатуры могут 

свидетельствовать симптомы нарушения легочной венти-

ляции во время ночного сна (апноэ и гипопноэ, ортопноэ, 

прерывистый сон, утренние головные боли, дневная сон-

ливость), а также трудности при откашливании и симптомы 

нарушения естественного дренажа верхних дыхательных 

путей, связанные со снижением дыхательного давления во 

время вдоха и выдоха. Нарушение кашлевого толчка пред-

располагает к развитию легочной аспирации, обструкции 

дыхательных путей слизью, инфекций верхних и нижних 

дыхательных путей.

Ниже приведено собственное клиническое наблюдение 

БППН с типичными нарушениями респираторной функции.

Клиническое наблюдение
Пациент С.Ш., 41 год, поступил в 5-е неврологиче-

ское отделение Научного центра неврологии с жалобами 

на слабость в руках и ногах, общую слабость, нарушение 

походки, трудности при вставании из положений сидя и 

лежа, боли в мышцах шеи и спины, одышку при ходьбе, в 

положении лежа, иногда поперхивание при глотании твер-

дой пищи, поверхностный сон, дневную сонливость. Из 

анамнеза настоящего заболевания известно, что раннее 

развитие пациента протекало согласно возрастным нор-

мам, успешно окончил школу, высшее учебное заведе-

ние. Первые симптомы заболевания появились в возрасте 

27 лет – стал испытывать затруднения при беге, быстрой 

ходьбе, затруднение брюшного дыхания в положении лежа. 

Выраженность этих симптомов постепенно нарастала на 

протяжении последую щих лет. С 35 лет возникла одыш-

ка при спокойной ходьбе на большие расстояния, через 

год походка стала переваливающейся (“утиной”), одышка 

существенно возросла. С 38 лет стали беспокоить днев-

ная сонливость, утренняя “разбитость” после сна, ночные 

просыпания из-за нехватки воздуха. Через год появились 

отеки ног. К этому времени сформировался вялый прок-

симальный тетрапарез, стали отмечаться существенные 

трудности при вставании из положения “на корточках”. 

Периодически возникала необходимость в неинвазивной 

респираторной поддержке, с 2015 г. пациент начал пользо-

ваться дыхательным аппаратом. К 40 годам одышка беспо-

коила даже при минимальной физической нагрузке, появи-

лось ощущение тяжести в области сердца, темп обычной 

ходьбы значительно замедлился. 

В 2014 г. пациент проходил стационарное обследо-

вание по месту жительства, было констатировано разви-

тие легочной гипертензии с формированием легочного 

сердца на фоне хронической обструктивной болезни лег-

ких, впервые установлен диагноз “конечностно-поясная 

мышечная дистрофия Эрба”. При измерении сатурация 

кислорода была снижена до 50–70%, жизненная емкость 

легких (ЖЕЛ) в положении лежа снижалась до 34% от долж-

ной. При компьютерной томографии (КТ) органов грудной 

клетки (2015 г.) были выявлены фиброзные очаги в средней 

доле правого легкого, дисковидный ателектаз в базаль-

ных отделах нижней доли левого легкого, кардиомегалия, 

легочная гипертензия. При проведении эхокардиографии 

(2015 г.) отмечены увеличение и гипертрофия правого же-

лудочка, увеличение обоих предсердий. При ультразву-

ковом исследовании органов брюшной полости (2015 г.) 

наблюдались признаки умеренных диффузных изменений 

паренхимы печени и поджелудочной железы. В связи с 

симптоматическим эритроцитозом пациент был прокон-

сультирован гематологом, рекомендован постоянный при-

ем дез агрегантов. По причине усиления одышки в ноябре 

2015 г. обследовался в сомнологической лаборатории по 

месту жительства, где в связи с “хронической гиперкапни-

ческой дыхательной недостаточностью, ночной и дневной 

гипоксе мией” была рекомендована неинвазивная искусст-

венная вентиляция легких (НИВЛ), которую пациент ре-

гулярно использует в ночные часы. В феврале 2016 г. был 

предположен диагноз БППН на основании наличия у паци-

ента прогрессирующей поясно-конечностной миодистро-

фии, признаков поражения дыхательной мускулатуры, на-

рушения походки по типу “утиной”, признаков печеночной 

дисфункции. При проведении ферментодиагностики мето-

дом ТМС (11.03.2016 г., лаборатория молекулярной генети-

ки и клеточной биологии Национального научно-практиче-

ского центра здоровья детей) выявлено снижение активно-

сти кислой α-1,4-глюкозидазы до 0,96 мкМ/л/ч при норме 

>2,32 мкМ/л/ч. Наличие заболевания было подтверждено 

методом прямого секвенирования гена GAA (заключение 

от 15.03.2016 г., лаборатория молекулярной генетики и 

клеточной биологии Национального научно-практического 

центра здоровья детей), при котором выявлены патоген-

ные мутации с.-32-13Т>G и с.2238G>А в компаунд-гетеро-

зиготном состоянии.

Пациент поступил в стационар Научного центра нев-

рологии с целью дообследования и определения тактики 

дальнейшего ведения, включая назначение патогенетиче-

ской ФЗТ.

Семейный анамнез: родители пациента здоровы, по-

добное заболевание в роду не наблюдалось.
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Общее состояние при поступлении относительно удов-

летворительное. Повышенного питания, отмечается ки-

фоз грудного отдела позвоночника и лордоз поясничного 

отдела позвоночника. Кожные покровы бледной окраски, 

имеются распространенные псориатические высыпания на 

коже рук и ног. В положении лежа через 2–3 мин появляется 

акроцианоз и затем цианоз лица, шеи, верхней половины 

туловища. В легких жесткое дыхание, частота дыхательных 

движений 20 в 1 мин в положении сидя, в положении лежа 

возникает одышка до 30–35 в 1 мин. Тоны сердца приглу-

шены, частота сердечных сокращений 75 в 1 мин.

Неврологический статус: пациент в сознании, контак-

тен, правильно ориентирован. Менингеальных знаков нет. 

Глазные щели, зрачки симметричны, отмечается легкий 

экзофтальм. Движения глазных яблок в полном объеме, 

нистагма нет. Мимические пробы выполняет удовлетвори-

тельно, слабости мимической мускулатуры не выявлено. 

Фонация не нарушена, легкая дисфагия. Выведение языка 

из полости рта – по средней линии. Проксимальный тетра-

парез – снижение мышечной силы проксимально в руках до 

4 баллов при сохранности силы в дистальных отделах (руки 

не поднимает выше горизонтального уровня, при этом 

наблюдается отстояние лопаток по типу “крыловидных” 

(рис. 2)), проксимальный парез в левой ноге до 4 баллов, 

в правой ноге до 3 баллов при сохранности силы в сгиба-

телях/разгибателях стоп. Гипотрофия мышц плечевого по-

яса (дельтовидных, трапециевидных, надостных), легкая 

гипотрофия правой грудино-ключично-сосцевидной мыш-

цы. Легкая слабость мышц передней брюшной стенки. Па-

циент не может находиться в положении лежа более 5 мин 

из-за нарастания одышки и появления цианоза лица, шеи и 

верхней половины туловища. Диффузная мышечная гипо-

тония. Сухожильные рефлексы в руках торпидны, коленные 

отсутствуют, вызывается ахиллов рефлекс справа. Патоло-

гических стопных и кистевых знаков нет. При вставании из 

положения “на корточках” помогает себе опорой руками о 

колени. Передвигается самостоятельно, походка изменена 

по типу “утиной”. Координаторных расстройств нет. Отме-

чается снижение болевой чувствительности по передне-

боковой поверхности бедер. Когнитивных нарушений нет. 

Функции тазовых органов контролирует.

Данные дополнительных методов обследования. Об-

щий анализ крови: повышение уровня гемоглобина до 

166 г/л (норма 130–160 г/л); общий анализ мочи – без па-

тологических изменений. Биохимический анализ крови: 

повышение уровня аланинаминотрансферазы и аспартат-

аминотрансферазы до 135 и 75 ЕД/л соответственно 

(норма 0–35 ЕД/л), общей лактатдегидрогеназы (ЛДГ) до 

629 ЕД/л (норма до 225 ЕД/л), общей креатинфосфоки-

назы (КФК) до 1166 ЕД/л (норма до 170 ЕД/л). Исследо-

вание кислотно-щелочного состояния и газового состава 

крови: повышение парциального давления углекислого 

газа до 49 мм рт. ст. (норма 35–45 мм рт. ст.), снижение 

парциального давления кислорода до 66 мм рт. ст. (норма 

80–98 мм рт. ст.), сатурация 50–77% (норма 96–98%).

Компьютерная томография органов грудной клетки: 

очаговых и инфильтративных изменений в легких не выяв-

лено; сосудистое полнокровие легких, косвенные признаки 

легочной гипертензии и начальных явлений застоя; патоло-

гических образований в средостении не выявлено.

Эхокардиография: размеры полостей сердца в норме; 

небольшая концентрическая гипертрофия миокарда ле-

вого желудочка; зон нарушения локальной сократимости 

не выявлено; сократительная функция левого желудочка в 

норме; признаков легочной гипертензии не обнаружено.

Игольчатая электромиография: признаки генерализо-

ванной первично-мышечной патологии с умеренно выра-

женной текущей активностью процесса в проксимальных 

мышцах конечностей.

Исследование функции внешнего дыхания: ЖЕЛ 2,475 л 

(52,1% от должной).

Магнитно-резонансная томография (МРТ) мышц бе-

дер: в режиме T1-ВИ (взвешенное изображение) отмеча-

ется симметричное (с обеих сторон) выраженное жировое 

замещение и уменьшение в размерах мышц медиальной 

группы обоих бедер.

Магнитно-резонансная томография мышц голеней: в 

режиме T1-ВИ признаков жировой инволюции мышц не вы-

явлено.

Магнитно-резонансная томография пояснично-крест-

цового отдела позвоночника: картина соответствует на-

чальным признакам остеохондроза пояснично-крестцово-

го отдела позвоночника; изменения мышц соответствуют 

проявлениям основного заболевания (нейромышечной 

патологии).

Консультация терапевта: гипертоническая болезнь 

II стадии, 3-й степени, риск 3; хроническое легочное серд-

це; дыхательная недостаточность II степени; псориаз.

Во время нахождения в стационаре пациенту проводи-

лась терапия по назначениям терапевта (нифедипин, аце-

Рис. 2. “Крыловидные” лопатки у пациента С.Ш. 
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тилсалициловая кислота + магния гидроксид), пациент са-

мостоятельно проводил НИВЛ (рис. 3) в положении лежа и 

во время сна по типу BiPAP (bilevel positive airway pressure – 

двухуровневое положительное давление в дыхательных пу-

тях). Проведен консилиум, было сделано заключение, что 

с целью предупреждения неизбежного развития жизне-

угрожающих состояний – фатальных нарушений дыхания 

и глотания, а также дальнейшего нарастания физической 

инвалидизации пациенту по жизненным показаниям необ-

ходимо проведение ФЗТ.

Представленное клиническое наблюдение ярко ил-

люстрирует динамику развития основных клинических 

симптомов при БППН, включая дыхательные нарушения. 

Обращают на себя внимание достаточно поздний возраст 

дебюта заболевания (27 лет) и характерные сложности 

постановки клинического диагноза БП, связанные с не-

специфичностью многих симптомов БП и фенотипическим 

сходством заболевания с более распространенными фор-

мами первично-мышечной патологии – поясно-конечност-

ными миодистрофиями. Особенностью описанного случая 

явилось наличие выраженных дыхательных нарушений, по-

требовавших включения в схему ведения пациента НИВЛ 

по типу BiPAP. Подобный метод искусственной вентиляции 

легких широко применяется у пациентов, страдающих бо-

ковым амиотрофическим склерозом. По результатам ана-

лиза настоящего наблюдения можно выделить следующие 

“красные флажки” клинической и лабораторно-инструмен-

тальной диагностики БППН, позволяющие поставить пра-

вильный диагноз:

 • прогрессирующая поясно-конечностная миодистро-

фия с преимущественным поражением параспинальных 

мышц и мышц проксимальных отделов конечностей, та-

зового и плечевого пояса. Характерна сохранность ахил-

ловых и карпорадиальных рефлексов;

 • ортопедические деформации позвоночника;

 • дисфункция печени (умеренное повышение уровня 

трансаминаз, ЛДГ);

 • умеренная гепатоспленомегалия (необлигатно);

 • дыхательная недостаточность; 

 • нерезкое повышение уровня общей КФК (до 1,5–7 раз); 

 • МРТ мышц – визуализация миодистрофии, жирового 

перерождения мышц проксимальных отделов ног и тазо-

вого пояса;

 • снижение активности кислой α-глюкозидазы в пятне вы-

сушенной крови по данным ТМС; 

 • ДНК-диагностика.

В представленном клиническом наблюдении дыхатель-

ные нарушения были основными жизнеугрожающими кли-

ническими проявлениями БППН. Несомненно, максималь-

но раннее назначение патогенетической ФЗТ в подобных 

случаях позволяет существенно улучшить общее состоя-

ние пациентов, повысить качество их жизни, предотвратить 

дальнейшее прогрессирование заболевания и развитие 

критических витальных осложнений, в том числе респира-

торных нарушений.
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Late-onset Pompe Disease with Severe Respiratory Symptoms: Case Report
S.A. Klyushnikov, E.Yu. Fedotova, and L.I. Volkova

We present current view at the pathogenesis, diagnostics and pathogenetic treatment of Pompe disease, an orphan disease from the group of 

lysosomal storage abnormalities. Brief summary of current literature concerning this form of lysosomal disease is provided, including the most 

recent data from the molecular genetic and biochemical studies. Clinical features of late-onset Pompe disease are discussed, focusing on the 

respiratory symptoms that accompany this form of the disorder. Our own case report of late-onset Pompe disease with severe respiratory symp-

toms in male aged 41 is presented. We underline the need for the most early treatment of pathogenic enzyme replacement therapy to achieve 

stabilization of clinical status and prevention of life threatening conditions.

Key words: lysosomal storage disorders, late onset Pompe disease, limb-girdle muscular dystrophy, mutations, respiratory disorders, enzyme 

diagnostics, tandem mass-spectrometry, non-invasive mechanical ventilation, enzyme replacement therapy, alglucosidase alfa.






