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 	Une myopathie sous diagnostiquée

	 Une errance diagnostique 
	 de plus de 8 ans 5

 	Un traitement spécifique disponible

 	Un test diagnostic 
	 simple et rapide

Signes d’appel 3 - 4
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Une myopathie d’évolution hétérogène entraînant une dégradation de la 
qualité de vie, une perte progressive de l’autonomie motrice et respiratoire 
à l’origine d’une réduction de l’espérance de vie.

Et si c’était une MALADIE DE POMPE ? 1- 2



Elévation persistante même modérée 

(>1,5N) 

CK
Elevée

LDH
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Transaminases
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>

ALAT

Un bilan biologique perturbé dans 80 % des cas

Un test diagnostic simple, efficace et rapide 7

2,4 % des patients présentant une hyperCKémie, asymptomatique ou associée à une 
faiblesse des muscles des ceintures, sont atteints de la maladie de Pompe 6

Une élévation persistante, même modérée du taux de CK,
associée à des signes cliniques doit vous alerter

CK : créatine kinase - ASAT : aspartate aminotransférase - ALAT : alanine aminotransférase  - LDH : lactate deshydrogénase

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

Réalisé à partir d’un prélèvement sanguin (tube de sang)
ou de gouttes de sang séché sur papier buvard (Guthrie).

Confirmation du test sur un deuxième prélèvement en cas 
de déficit enzymatique détecté.
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