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INTRODUZIONE

La malattia di Pompe è una patologia metabolica, multi-
sistemica, autosomica recessiva dovuta alla ridotta o 
assente funzionalità della proteina α-glucosidasi acida 
(GAA), che porta ad un accumulo di glicogeno nel tessuto 
muscolare scheletrico e in diversi organi. Tra le principali 
manifestazioni cliniche della forma tardiva (Late Onset 
Pompe Disease = LOPD), il 70% dei pazienti sviluppa una 
progressiva insufficienza respiratoria (IR) con riduzione 
della capacità vitale e con rischio di necessità di 
ventilazione meccanica. Le evidenze scientifiche 
suggeriscono l’importanza di una diagnosi precoce al fine di 
ottimizzare la gestione clinico-terapeutica. 

OBIETTIVI

• Stimare la prevalenza del sospetto di LOPD in pazienti con 
insufficienza respiratoria e/o dispnea non altrimenti 
spiegabili.

• Ottimizzare il processo diagnostico da parte degli 
pneumologi, favorendo la diagnosi precoce della patologia.

METODI

• Studio osservazionale, della durata di 12 mesi, condotto in 20 
unità operative pneumologiche italiane per l’arruolamento di 
circa 500 pazienti adulti con IR e/o dispnea non altrimenti 
spiegabili, secondo l’algoritmo diagnostico per sospetta LOPD, 
Fig. 2a e 2b. 

• A ogni paziente arruolato viene raccolta una goccia di sangue 
intero su Dried Blood Spot (DBS) per la misurazione dell’attività 
enzimatica del gene della GAA da parte di un Laboratorio 
Centralizzato delegato (Dip. NeuroFarba, Università di Firenze).

RISULTATI

Lo studio, avviato a fine Febbraio 2015, registra alla data 
della presente analisi: 20 pazienti arruolati, i cui dati 
preliminari sono di seguito descritti. 

Caratteristiche dei pazienti arruolati (n. 20)

Genere (N,%) M: 11 (55%), F: 9 (45%)

Età, anni (media±sd) 56±17

Familiarità per MN (N,%) 2 (10%)

FEV1 % pred (N,%) normale: 6 (30%); ridotto: 12 (60%); 10% = missing data

FEV1/VC% (N,%) normale: 13 (65%); ridotto: 4 (20%); 15% = missing data

MIP (N,%) normale: 2 (10%); ridotto: 12 (60%); 30% = missing data

MEP (N,%) normale: 2 (10%); ridotto: 12 (60%); 30% = missing data

SpO2 (N,%) 
Non rilevato: 2 (10%); <90% per il 30% della notte: 4 (20%)
<90% per almeno 5 min consecutivi: 7 (35%); 35% = missing data

PaO2 (N,%)
normale: 5 (25%); ipossiemia: 12 (60%); 
insufficienza respiratoria: 1 (5%); 10% = missing data

PaCO2 (N,%)
normale: 10 (50%); ipocapnia: 3 (15%); 
ipercapnia: 5 (25%); 10% = missing data

PH (N,%)
compensato: 15 (75%); alcalosi: 2 (10%); 
acidosi: 1 (5%); 10% = missing data

Bicarbonati (N,%)
normale: 9 (45%); ridotto: 2 (10%); 
aumentato: 7 (35%); 10% = missing data

CK (N,%) ≤ 195: 7 (35%); >195: 6 (30%); 35 missing data
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ESITO DELLA REFERTAZIONE PER IL SOSPETTO DI MALATTIE DI POMPE: 
Sono stati analizzati n. 20 campioni ematici presso il Laboratorio Centralizzato. 
È stata valutata l’attività enzimatica dell’α-glucosidasi su DBS in tandem mass spectrometry:

• 19 pazienti sono risultati negativi [>1,86 micromol/L/h]

• 1 paziente è risultato positivo [0,48 micromol/L/h alla prima rilevazione; 0,36 micromol/L/h alla seconda rilevazione]

CONCLUSIONI

I dati dello studio PneumoLoped potranno evidenziare l’importanza del ruolo dello pneumologo 
nella gestione degli episodi di insufficienza respiratoria acuta tipici delle malattie neuromuscolari 
e nell’assistenza di persone affette da patologie rare di origine genetica.

BIBLIOGRAFIA

1. Toscano A, Montagnese F, Musumeci O. Early is better? A new algorithm
for early diagnosis in Late Onset Pompe Disease (LOPD) Acta Myologica
2013; XXXII: 78-81

2. Ambrosino N, Confalonieri M, Crescimanno G et Al. The role of respiratory
management of Pompe disease. Respiratory Medicine 2013; 107: 1124-1132



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /CMYK
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments true
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 300
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 300
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /CreateJDFFile false
  /Description <<

    /BGR <>
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000410064006f006200650020005000440046002065876863900275284e8e9ad88d2891cf76845370524d53705237300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef69069752865bc9ad854c18cea76845370524d5370523786557406300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002>
    /CZE <>
    /DAN <>
    /DEU <>
    /ESP <>
    /ETI <>
    /FRA <>
    /GRE <>

    /HRV (Za stvaranje Adobe PDF dokumenata najpogodnijih za visokokvalitetni ispis prije tiskanja koristite ove postavke.  Stvoreni PDF dokumenti mogu se otvoriti Acrobat i Adobe Reader 5.0 i kasnijim verzijama.)
    /HUN <>
    /ITA <>
    /JPN <FEFF9ad854c18cea306a30d730ea30d730ec30b951fa529b7528002000410064006f0062006500200050004400460020658766f8306e4f5c6210306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103055308c305f0020005000440046002030d530a130a430eb306f3001004100630072006f0062006100740020304a30883073002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d3067958b304f30533068304c3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>
    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020ace0d488c9c80020c2dcd5d80020c778c1c4c5d00020ac00c7a50020c801d569d55c002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e>
    /LTH <>
    /LVI <>
    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken die zijn geoptimaliseerd voor prepress-afdrukken van hoge kwaliteit. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)
    /NOR <>
    /POL <>
    /PTB <>
    /RUM <>
    /RUS <>
    /SKY <>
    /SLV <>
    /SUO <>
    /SVE <>
    /TUR <>
    /UKR <>
    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents best suited for high-quality prepress printing.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)
  >>
  /Namespace [
    (Adobe)
    (Common)
    (1.0)
  ]
  /OtherNamespaces [
    <<
      /AsReaderSpreads false
      /CropImagesToFrames true
      /ErrorControl /WarnAndContinue
      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false
      /IncludeGuidesGrids false
      /IncludeNonPrinting false
      /IncludeSlug false
      /Namespace [
        (Adobe)
        (InDesign)
        (4.0)
      ]
      /OmitPlacedBitmaps false
      /OmitPlacedEPS false
      /OmitPlacedPDF false
      /SimulateOverprint /Legacy
    >>
    <<
      /AddBleedMarks false
      /AddColorBars false
      /AddCropMarks false
      /AddPageInfo false
      /AddRegMarks false
      /ConvertColors /ConvertToCMYK
      /DestinationProfileName ()
      /DestinationProfileSelector /DocumentCMYK
      /Downsample16BitImages true
      /FlattenerPreset <<
        /PresetSelector /MediumResolution
      >>
      /FormElements false
      /GenerateStructure false
      /IncludeBookmarks false
      /IncludeHyperlinks false
      /IncludeInteractive false
      /IncludeLayers false
      /IncludeProfiles false
      /MultimediaHandling /UseObjectSettings
      /Namespace [
        (Adobe)
        (CreativeSuite)
        (2.0)
      ]
      /PDFXOutputIntentProfileSelector /DocumentCMYK
      /PreserveEditing true
      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged
      /UntaggedRGBHandling /UseDocumentProfile
      /UseDocumentBleed false
    >>
  ]
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [612.000 792.000]
>> setpagedevice


