Pompe xəstəliyi
Po mpe xəstəliyi (yayılmış qlikogenoz və ya ikinci tip qlikogenoz) – nadir autosom resesseiv yolla keçən irsi xəstəlik olub, bütün orqanizmdə əzələlərin və sinir hüceyrələrinin zədələnməsi ilə xarakterizə olunur. Bu patalogiyanın klinik şəkili qlikogenin lizosomlarda toplanması ilə əlaqədardır. Lizosomlarda genetik olaraq    α-1,4 – qlikozidaza fermenti çatmır. Xəstəliyin sürətlə və yavaş proqressivləşən formaları ayrıd olunur. İkinci tip qlikogenoz xəstəliyinin geniş klinik əlamətləri olmasına baxmayaraq bütün formaların əsasında GAA genomunun kodlaşdırdığı fermentin çatmamazlığı durur. 
Bu xəstəlik ilk dəfə 1932-ci ildə Holland pataloqu İ.K.Pompe tərəfindən təsvir edilib. 1963- cü ildə Belçika biokimyaçısı H.Hers belə xəstələrdə lizosomal α – qlikozidaza fermentinin çatışmazlığını aşkarlamışdır. Pompe xəstəliyi lizosom xəstəliklərinin birincisidir. Hal-hazırda 50-yə yaxın lizosomal xəstəliklər vardır. Epidimiologiya: Xəstəliyin klassik infantil forması 1:140000, yaşlı əhalidə isə (gecikmiş başlanğıc) 1:60000 nisbətində rast gəlinir. Xəstəlik demək olar ki, bütün etnik qruplarda təsadüf olunur. 


Autosom-resessiv mexanizmlə keçən pompe xəstəliyi: 
Hər iki valideyn defect genin daşıyıcısıdır ( qırmızı dairə ilə qeyd olunub). Mendel qanununa görə uşağın xəstə olma ehtimalı 25%-dir. 




Xəstəlik autosom resessiv tipdə keçir və həm kişilərdə və qadınlarda eyni tezlikdə müşahidə olunur. Bu xəstəliyi törədən GAA geni autosomda (17-ci xromosomda yerləşir). Xəstəlik o vaxt özünü göstərir ki, həm ata, həm də anadan belə defect gen keçir. 
Patogenez: GAA geninin defekti turşu α – 1.4 qlikozidaza (maltaza) fermentinin defsitinə səbəb olur. Bu fermentin defsiti qlikogenin əzələlərdə proqressivləşən toplanmasına səbəb olaraq əzələlərin geridönməz zədələnməsinə və ölümə gətirib çıxarır. 
Diaqnostikası: Bu nadir, irsi patalogiyanın diaqnozu qanda α – 1.4 qlikozidaza (maltaza) fermentinin müayinəsi (“Quru ləkə” metodu) və ya toxumalarda fibroblastların müayinəsi ilə qoyulur. 
Xəstəlik müxtəlif klinik formalarda rast gəlinir:
• Klassik (infantil) forma
• Gecikmiş pompe xəstəliyi (uşaq, yeniyetmə və yaşlı) 
Diaqnostikanın mərhələləri:
• Klassik (infantil) forma:
1. mərhələ: risk qruplarının aşkarlanması
- əsas klinik əlamətlər: 
a) nəzərəçarpan əzələ hipotoniyası (əzgin uşaq sindromu) 
b) motor inkişafın ləngiməsi
c) yuxarı tənəffüs yollarının tez-tez infeksiyon xəstəlikləri ( kəskin respirator xəstəlik – KRX) 
d) tənəffüs çatmamazlığı əlamətləri 
e) yuxuda tənəffüs pozulması
f) kardiomiopatiya ilə müştərək kardiomegaliya
g) ürək çatışmazlığı 
h) makroqlossia
i) hepatomegaliya
j) splenomegaliya
k) hipotrofiya
- laborator diaqnostika:
Qan zərdabında kreatinfosfokinazanın, laktatdehidrogenaza, ALAT və ASAT-ın miqdarının artması
- instrumental diaqnostik metodlar:
a) miokardın zədələnməsi və ya ürək ritminin pozulmasının aşkarlanması
b) EKQ
c) ExoKQ
d) MRT
e) döş qəfəsi orqanlarının rentgenoqrafiyası• Xəstəliyin südəmər dövrdə başlaması
• Kürəvari kardiomeqaliya
• Sağ mədəcik tipli ürək çatışmazlığı
• Tez-tez pnevmaniyalar
• Uşağın xarakterik xarici görkəmi: dariəvi, pastos (şişkin) sifət, dilin böyüməsi, əzələ hipotoniyası, fiziki inkişafdan geri qalma 
Pompe xəstəliyinin diaqnostik kriteriyaları

2. mərhələ: spesifik diaqnostika
- pompe xəstəliyi riski olan bütün qrup pasiyentlərdə quru ləkə metodu ilə qanda turşu maltazanın aktivliyinin biokimyəvi analizi
- alternative yolla turşu maltazanın aktivlik səviyyəsinin təkrar müayinəsi (məsələn: bu fermentin periferik qan leykositlərində aktivliyinin təyini)
3. mərhələ: əlavə diaqnostik metodlar
- turşu maltazanın qanda “normal” aktivliyi fonunda tipik klinik şəkil olarsa defekt genin aşkarlanması üçün DNT diaqnostikası göstərişdir
- biopsiya ilə götürülmüş əzələ toxumasının morfoloji analizi spesifik dəyişikliklərin aşkarlanmasına imkan verir, lakin onların olmaması pompe xəstəliyini inkar etmir
• Gecikmiş başlanğıclı pompe xəstəliyinin diaqnostik alqoritmi:
1. mərhələ: risk qruplarının aşkarlanması
- əsas klinik əlamətlər
a) çanaq və çiyin qurşağı əzələlərinin proqressivləşən zəifliyi (ilkin mərhələdə ayaqların zəifliyi üstünlük təşkil edir
b) yerişin, pilləkənlə qalxmağın, ayağa durmağın çətinləşməsi
c) əzələ ağrıları
d) tənəffüs çatışmazlığı
e) ortopnoye
f) tənəffüs yollarının infeksiyon xəstəlikləri
g) gündüz yuxululuq
h) səhərlər baş ağrısı
i) ağciyərlərin gecələr hipoventilyasiyası
j) uşaq və yeniyetmələrdə bədən çəkisinin azalması
k) hipotrofiya
- laborator diaqnostika:
Qan zərdabında kreatinfosfokinazanın, laktatdehidrogenaza, ALAT və ASAT-ın miqdarının artması
- instrumental diaqnostik metodlar:
a) aşağı ətraf əzələlərinin mioqrafiyası zamanı miopatiyanın aşkarlanması
b) polisomnoqrafiya vasitəsilə yuxuda tənəffüsün pozulmasının aşkarlarması (apnoye epizodları)
c) ağciyərlərin oturuqlu və uzanıqlı vəziyyətdə həyat tutumunun ölçülməsi zamanı 10%-dın artıq fərqin olması pompe xəstəliyində diafraqmanın zədələnməsinin ilkin spesifik əlamətlərindəndir
2. mərhələ: spesifik diaqnostika 
- pompe xəstəliyi riski olan bütün qrup pasiyentlərdə quru ləkə metodu ilə qanda turşu maltazanın aktivliyinin biokimyəvi analizi
- alternative yolla turşu maltazanın aktivlik səviyyəsinin təkrar müayinəsi (məsələn: bu fermentin periferik qan leykositlərində aktivliyinin təyini)
3. mərhələ: 
- turşu maltazanın qanda “normal” aktivliyi fonunda tipik klinik şəkil olarsa defekt genin aşkarlanması üçün DNT diaqnostikası göstərişdir
- biopsiya ilə götürülmüş əzələ toxumasının morfoloji analizi spesifik dəyişikliklərin aşkarlanmasına imkan verir, lakin onların olmaması pompe xəstəliyini inkar etmir
• Klinikası: 
Qlikogenin toplanması əzələlərdə proqressivləşən zəifləməyə gətirir (miopatiya).  Patoloji prosesə müxtəlif orqan və toxumalar cəlb olunur: ürək, skelet əzələləri, qaraciyər və sinir sistemi
• Klassik (infantil) forma
Xəstəliyin klassik forması bir qayda olaraq 4-8 ayında başlayır. Uşağın motor inkişafdan geri qalması diqqəti cəlb edir. Bu zaman əzələlərin xarici görünüşü normal olsada onlar zəif olurlar: uşaq başını saxlaya bilmir, qarnı üstə çevrilə bilmir. Xəstəlik proqressivləşdikcə ürək əzələsi qalınlaşır və ürəyin yığılma gücü azalır. Müalicə olunmadıqda ölüm, adətən, ürək çatışmazlığından və tənəffüs əzələlərinin zəifliyindən baş verir. 
• Gecikmiş pompe xəstəliyi
Bu formanın klinik şəkli nisbətən gec (1-2 yaşında) başlayır və klassik formaya nisbətən ləng proqressivləşir. Xəstəliyin erkən əlaməti proqressivləşən əzələ zəifliyidir. Bu, ayaqlardan başlayır və gövdə və əl əzələlərinə, o cümlədən diafragma və tənəffüs aktında iştirak edən digər əzələlərə yayılır. Ölümün  başlıca səbəbi tənəffüs çatışmazlığıdır. Bəzi hallarda ürəyin ölçülərinin böyüməsi və ürək ritminin pozulması qeyd oluna bilər, lakin bu daimi əlamət deyil.
• Müalicəsi:
Hazırki, müalicə strategiyası həyat keyfiyyətini yaxşılaşdırsada xəstəliyin gedişinə təsir edə bilmir. Xəstəliyin spesifik müalicəsində yeganə variant zədələnmiş və ya olmayan fermentin terapevtik əvəzlənmisidir. Bu preparat “Mayozaym”dır. Bu dünyada ən  bahalı dərmanlardan biri olub, bir illik kursu 100000-300000 $ - dır. 
•Proqnoz
Əsasən letaldır.
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