LA FORME INFANTILE DE LA MALADIE DE POMPE :

une urgence diagnostique -

Caractérisée par I'apparition des symptomes des les premiéres semaines de la vie, la forme infantile

de la maladie de Pompe a une progression rapide. En I'absence de fraitement, le pronostic vital du
nourrisson est engage, avec un décés avant I'‘dge de 1 a 2 ans dans la majorité des cas.
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-> Un pronostic vital engagé

—> Une urgence diagnostique
-> Un traitement spécifique disponible

—> Un test diagnostic simple et rapide




Sans traitement le pronostic vital de I'enfant est
rapidement engagé '°

AGE MEDIAN 2 MOIS 4,7 MOIS

1e5 SIGNES CLINIQUES -
DE LA MALADIE DIAGNOSTIC DECES

VOTRE ROLE EST ESSENTIEL FACE A CETTE URGENCE AU DIAGNOSTIC

UNE FORME INFANTILE NON CLASSIQUE EXISTE 2¢

- Hypotonie mise en évidence plus tardivement - Décés plus tardif (Gge moyen: 4,7 ans)
- Cardiomégalie non systématique

Un test diagnostic simple, efficace et rapide’

Le diagnostic de certitude de la maladie repose sur la mise en évidence d’un déficit
de I'activité enzymatique de la maltase acide (a-glucosidase acide).

-> Réalisé a partir d’'un prélévement sanguin (tube de sang)
ou de gouttes de sang séché sur papier buvard (Guthrie).
eces e
- Confirmation du test sur un deuxiéme prélévement en cas e
de déficit enzymatique détecté. :
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