kom moun ki gen maladi Pompe men ki poko gen
sentom yo pa bezwen komanse tretman an touswit.
Jenetisyen metabolik yo ap pale avek ou pou detemine
kile ki bon pou komanse ERT.

Pa gen okenn moun nan fanmi mwen ki
gen maladi Pompe. Eske li toujou posib pou
tibebe mwen gen maladi a?

Wi. Maladi Pompe se yon maladi jenetik resesif, epi
poutet sa anjeneral pa gen yon istwa

fanmi ladan.

Dokte te jwenn tibebe mwen gen yon alel
sedo-defisi. Kisa sa vle di?

Yon alél sedo-defisi se yon chanjman nan sekans
jenetik GAA ki lakoz aktivite anzim GAA pi feb, men
ki pa feb ase pou lakoz tibebe a gen maladi Pompe.
Tibebe ki gen yon alel sedo-defisi selman pa gen
maladi Pompe. Tibebe ki gen yon alel sedo-defisi ak
yon mitasyon jenetik GAA gen plis chans pou pa gen
maladi Pompe ditou, men yon Jenetisyen Metabolik
toujou bezwen fe 10t evalyasyon pou tibebe sa yo pou
setitid.

Kimoun mwen kapab kontakte si mwen gen
ot kesyon konsenan tes depistaj tibebe
mwen pou maladi Pompe?

Dokte tibebe ou oswa Pwogram Tes Depistaj Eta

New York (NYS Newborn Screening Program) sou
Tibebe ki Fek Fet se resous pou jwenn 10t enfomasyon
sou tés depistaj tibebe ki fek fet pou maladi Pompe.
Ou kapab kontakte anplwaye Pwogram Tes Depistaj
sou Tibebe ki Fek Fét nan nimewo 518-473-7552, lendi
jiska vandredi, 8:00 am jiska 4:45 pm oswa nan imel
nbsinfo@health.ny.gov.

Depistaj
Tibebe ki
Fenk Fet

Pou la Tibebe
w Sante

Enfomasyon pou Paran yo sou
Pompe Maladi
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Kisa tes depistaj yon tibebe ye?

Chak eta gen yon pwogram tes depistaj sou tibebe ki
fek fet pou idantifye tibebe ki gen twoub ra, yo pa ta
detekte souvan nan moman akouchman an. Le dokte
dekouvri epi trete twoub sa yo bone sa anpeche
tibebe vin gen pwoblem sante

grav pidevan.

Kisa maladi Pompe ye?

Maladi Pompe se youn nan plis pase 40 twoub diferan
yo endike nan tés depistaj tibebe ki fek fet nan Eta
New York. Se yon maladi jenetik ki ra. Se akimilasyon
yon sik konpleks ki rele glikojen nan selil ko a ki lakoz
maladi a. Anjeneral, yon anzim ki rele alfa-glikozidaz
(GAA) dekonpoze glikojen nan; le GAA travay li ede
anpeche glikojen nan anpile. Sou moun ki gen maladi
Pompe, anzim GAA sa a pa la ditou oswa travay mal.
Sa lakdz glikojen nan anpile, epi glikojen anplis la
lakoz seten 0gan ak tisi, tankou miskilati, fonksyone
yon fason ki pa nomal.

Ki sentom nan maladi Pompe?

Sentom maladi Pompe pa menm pou chak moun, li

baze an pati sou laj moun ki gen sentom li yo ki paréet

anvan. Anjeneral, laj komansman sentdm yo asosye
anpil avek kantite anzim GAA k ap fonksyone prezan

(setadi, tank anzim nan mwen aktif, tankou premye

sentom yo ap parét epi tank

y ap pi grav). Kom yon rezilta, gen de (2) fom

maladi Pompe:

e Komansman bone Anzim GAA pa la ditou oswa
preske pa la ditou. Sou tibebe sa yo, sentom yo
paréet yon ti tan apre akouchman an epi yo gen
ladan move ton miskilati, yon ke ki agrandi ak
febli, move alimantasyon ak kwasans, a difikilte
pou respire.

e Komansman ta Anzim GAA sélman pa la an
pati. Sou moun sa yo, laj komansman sentom yo
ka chanje; sentom yo ka paret byen bone nan

kek premye mwa lavi yo, oswa ta nan laj adilt
yo. Sentom prensipal la se feblés miskile ki vin
grav apre yon peryod tan, epi etap enpotan nan
devlopman jen tibebe yo ka pran reta. Ke a mwen
ka konséne nan fom maladi Pompe sa a.

Kijan Eta New York fe tes depistaj pou maladi
Pompe?

Eta New York fe tés depistaj pou maladi Pompe le yo
mezire kantite aktivite anzim GAA nan yon echantiyon
san tibebe a. Si gen yon feb kantite aktivite anzim,
le sa a yo fe tes jenetik pou konnen si gen mitasyon
nan jen GAA. Mitasyon ki nan jen sa a lakoz pi feb
aktivite anzim GAA. Chak moun gen de (2) kopi jén
sa a. Maladi Pompe se yon pwoblem jenetik resesif
otozomal, sa ki vle di moun ki gen maladi a gen yon
mitasyon jen nan kopi jen GAA yo.

Kisa sa vle di lé yon moun gen yon maladi
Pompe nan san yo?

Moun ki gen maladi Pompe nan san yo se moun ki gen
yon mitasyon nan youn sou de (2) jen GAA yo. Moun
sa yo toujou gen yon jen GAA sa yon mitasyon ladan.
Moun ki gen maladi Pompe nan san yo pa gen okenn
siy oswa sentom maladi a, men yo gen youn sou 4
(25%) chans pou lakdz yon timoun gen maladi Pompe
si patné yo gen maladi a nan san li tou. Touléde paran
yon timoun ki gen maladi Pompe preske toujou gen
maladi a nan

san yo.

Rezilta tes depistaj tibebe mwen te pozitif
pou maladi Pompe. Eske tibebe mwen gen
maladi toutbon?

Si dokte te jwenn tibebe ou gen de (2) mitasyon nan
jen GAA, le sa a li posib anpil pou tibebe ou gen maladi
Pompe. Yon espesyalis jenetik ap fée yon egzamen
medikal konplé pou tibebe ou. L ap fe yon Iot tés pou
tibebe a tou pou detemine ki kantite aktivite GAA ki

prezan, epitou pou detemine si tibebe a gen nenpot
sentom maladi a.

Si dokte te jwenn tibebe ou gen yon mitasyon nan jén
GAA, le sa a li posib pou tibebe a gen maladi Pompe,
oswa tibebe a ka gen maladi a nan san li.

Yon espesyalis ap fé 10t evalyasyon ak tés pou tibebe
ou pou detemine si li gen maladi Pompe.

Nan jen GAA, nou konnen omwen yon chanjman nan
sekans jenetik la ki lakoz pi féb aktivite anzim GAA,
men li pa feb ase pou lakdz nenpot sentom maladi
Pompe. Chanjman jen sa a rele “alel sedo-defisi,” epi
y ap detekte li pandan pwosesis tés depistaj Eta New
York sou tibebe ki féek fet yo.

Kijan m ap vin konnen si tibebe mwen gen
maladi Pompe?

Dokte tibebe ouap mande ou mennen pitit ou nan klinik
yon dokté espesyal, ki rele yon Jenetisyen Metabolik
paske yo se espé nan dekouvri ak trete maladi Pompe.
Y ap fe ot tés jenetisyen an rekomande pou konnen
si pitit ou gen maladi Pompe. Tibebe ou ka bezwen
evalyasyon espesyal nan ke li tou, epitou poutet
sa dokte a ka voye li we yon Kadyolog timoun tou.
Tes ak evalyasyon sa y enpotan anpil. Si dyagnostik
ak tretman maladi Pompe pran reta, sa kapab lakoz
konplikasyon sante grav pou tibebe ou. Nan kek ka,
konplikasyon sa yo ap menase lavi tibebe a.

Ki tretman ki genyen pou maladi Pompe?
Dokté trete moun ki gen maladi Pompe avék terapi
ranplasman anzim (enzyme replacement therapy,
ERT). Sa gen ladan ranplasman anzim GAA ki p ap
travay avek yon fom atifisyel li ki rele alglikozidaz alfa.
Pou dokte fe sa li bay moun nan enjeksyon anzim nan
de fwa pa mwa nan venn li. Le yon tibebe oswa timoun
ki gen maladi Pompe gen sentom yo, li enpotan pou
komanse ERT san pedi tan. ERT efikas nan ralanti
pwogresyon maladi a, epi nan anpil ka, li lakdz sentom
yo amelyore oswa disparet net. Tibebe yo idantifye



