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RESUMO

A Doenca de Pompe também €é conhecida como doenga de armazenamento do glicogénio tipo Il, ou deficiéncia de maltase
&cida. A doenca possui duas formas, sendo elas: Pompe infantil e Pompe tardia. Esta enfermidade faz parte de um grupo de doengas lisossomais
de sobrecarga, sendo esta de carater genético com heranga autossdmica recessiva causada por mutagdes no gene que codifica a a-glicosidase
&cida, acarretando no acumulo lisossomal do glicogénio, se armazenando em um ou mais tecidos. A doenca possui uma forma clssica fatal nos
dois primeiros anos de vida, pois leva a uma progressiva deposicéo de glicogénio nos tecidos, em especial no figado e no musculo cardiaco. As
manifestacdes clinicas dependem da idade de apresentacéo clinica, da velocidade de evolugéo da doenca, e principalmente da sua forma, pois
ela é apresentada em dois tipos: forma classica e tardia. O estabelecimento rapido do diagndstico definitivo de Doenga de Pompe é extremamente
importante para as duas formas da doenca, para que o tratamento seja aplicado. O tratamento da doenca de Pompe ainda é algo em estudo, mas
a melhor opgéo € a de terapia com substituigdo enzimatica. Mesmo com tratamento especifico a doenga ainda possui grandes probleméticas em
relagdo ao diagndstico e ao alto custo do tratamento.
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