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ポンぺ病とは

• ポンぺ病は、生まれつき体の中でグリコーゲンという成分を分解する酵素が少なかったり、

働きが弱いためにグリコーゲンが体にたまる疾患です。

• グリコーゲンは生まれる前からたまりはじめており、年齢が進めば進むほど細胞内に

たまります。

• グリコーゲンがたまると、筋肉の働きが悪くなり、呼吸や運動機能などにさまざまな

影響がみられます。

• 小児・成人の場合は、特に息苦しさなどの呼吸への影響が強く出る傾向があります。

※：現れる症状の種類や時期、程度には個人差があります。
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筋力低下

• 体に力が入らず、歩行が不安定になったり、つまずい
たりと、転びやすくなります。

• 骨格を支える筋肉の力が弱くなり、背骨が曲がったり、
腰痛がみられたりします。

• 舌やのどの筋肉をうまく動かせなくなり、はっきりと
発音することが難しくなります。

理解チェック 理解チェック

小児期 成人期誕生

蓄
積
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酵素が働いている細胞 酵素の働きが弱い細胞

酵素

ポンぺ病とは

ポンぺ病は、筋肉の働きが悪くなり、その結果、
呼吸や運動機能などにさまざまな影響がみられる疾患です。

運動機能
障害

• 歩く、走る、跳ぶなどの運動をすることが苦手になり
ます。

• 症状が進行すると、階段の昇り降りや歩行が困難に
なり、最終的には車いすが必要となる場合があります。

グリコーゲン

ポンぺ病にみられる生活への影響が大きい症状※

筋肉への影響

呼吸への影響

運動機能への影響

グリコーゲンが
たまる

呼吸障害

• 呼吸をするときの筋肉の力が弱くなるために、呼吸が
しづらくなります。普段は気づきにくいですが、風邪を
ひいたときなどに、息切れや息苦しさを感じることが
あります。

• 気管支に入ってきた細菌などを排出する力が弱くなる
ため、風邪をひきやすくなったり、気管支炎などの感染症
にかかりやすくなったりします。

• 夜、寝ている間にうまく呼吸ができないため、朝目が
覚めたときに頭痛がみられたり、日中に眠気がみられ
たりします。
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呼吸障害について

ポンぺ病は、筋力の低下によって
日常生活にさまざまな影響を及ぼします。

理解チェック筋力低下について

■ポンぺ病の症状が日常生活に及ぼす影響の割合（上位3位）（海外データ）

ポンぺ病の呼吸障害では、
以下のような症状が現れます。

ポンぺ病による呼吸筋の低下により、
43.1%の患者さんに睡眠障害がみられました。

理解チェック

早朝の頭痛

日中の眠気

風邪をひいたとき
などの息切れ、
息苦しさ

不眠

吐き気

早朝の頭痛

日中の
過度の眠気

倦怠感

息継ぎが
増える

睡眠中における
無呼吸

（睡眠時無呼吸症候群）、
睡眠呼吸障害

衞藤義勝編：ポンペ病（糖原病Ⅱ型）, p53, 54, 診断と治療社, 2009.より作成

■ポンペ病患者さんの睡眠障害の割合（海外データ）

家事をこなす
能力が低下した 92.3%

84.6%

38.5%

以前はできていた
レジャーが

できなくなった

入浴、着替えなど
身の回りのことが
できなくなった

0 80604020 100（%）
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（n=65）

睡眠障害
あり

43.1%

84.6%

80 100（%）

Hamed A, et al.：Orphanet J Rare Dis 16（1）：428, 2021.より作図 Boentert M, et al.：Eur J Neurol 22（2）：369-376, 2015.

筋力低下について

椅子から立ち上がるのが
難しくなる

床に落ちているものを
拾いづらい

階段を昇り降り
しづらい
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ポンぺ病（糖原病Ⅱ型）ガイドライン編集委員会：ポンぺ病（糖原病Ⅱ型）診断・治療ガイドライン改訂版, p7, E-N MEDIX, 2013.より作成

ポンぺ病では、近位筋（体の中心に近い筋）の筋力低下により、
運動機能に影響がみられるようになります。

理解チェック運動機能障害について

Hamed A, et al.：Orphanet J Rare Dis 16（1）：428, 2021.より改変

理解チェック呼吸障害について

Schoser B, et al.：J Neurol 264（4）：621-630, 2017.より改変

呼吸障害について

ポンぺ病患者さんの37%が、
人工呼吸器を装着していました。

■ポンペ病患者さんの人工呼吸器装着の割合（海外データ）

ポンぺ病患者さんにおいて、酵素補充療法の有無により、
呼吸機能に差がみられました。

■ポンペ病患者さんにおける酵素補充療法の有無別にみた
　呼吸機能の推移（海外データ）

■ポンぺ病患者さんにおける運動機能障害の程度とその割合（海外データ）

Hangemans MLC, et al.：Brain 128（Pt 3）：671-677, 2005.より作図
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現在の症状
─ 現在の症状について、先生と一緒に確認してみましょう ─

ポンぺ病（糖原病Ⅱ型）ガイドライン編集委員会：ポンぺ病（糖原病Ⅱ型）診断・治療ガイドライン改訂版, p8, 19, 20, E-N MEDIX, 2013.より作成

■ポンぺ病の主な症状

治療の経過
─ これからの治療の経過について、先生と一緒に記入してみましょう ─

■呼吸機能の維持

■歩行距離の維持

■クレアチンキナーゼの維持

■（　　　　　　　　　　　　　　  　）※そのほかの検査値などを自由にご記入ください

□ 肩～肘の筋力低下
（肩が上がりにくい など）

□ 大腿の筋力低下
（起き上がり、階段の昇り降りがつらい など）

□ 疲れやすい

□ 走れない □ 歩行困難

□ 早朝の頭痛 □ 風邪をひいたときなどの
呼吸困難

□ 運動発達の遅れ
（運動が苦手）

■（　　　　　　　　　　　　　　  　）※そのほかの検査値などを自由にご記入ください

良くなった

変わらない

悪くなった

コメント

コ
メ
ン
ト

現在 ＿年＿月 ＿年＿月 ＿年＿月
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（肩が上がりにくい など） （起き上がり、階段の昇り降りがつらい など）

□ 風邪をひいたときなどの
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■呼吸機能の維持
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※そのほかの検査値などを自由にご記入ください



ポンペ病の患者さんとご家族、そして関係する方々のための情報サイト

スマホでも
見れるよ！

資材は
こちらから！

ポンペ病の症状、検査・治療、社会保障制度、患者さんとご家族の声など、患者さんとご家族を応援し、
日常生活に役立ててもらうための情報を紹介しています。ぜひご覧ください。

病気や治療について
知りたい

ポンペ病の患者さんの
ことが知りたい

社会保障制度について
知りたい

どこの病院に行けばいいか
知りたい

今後もいろいろな
患者さんの声を
紹介していきます

ポンペ病がどんな病気かを知ってもらうための情報を紹介
しています。動画や症状のチェックリストも掲載しています。

社会保障制度の利用の仕方や、患者会の情報など患者さん
とご家族の日常生活に役立つ情報を紹介しています。 ポンペ病の診療を行っている全国の医療機関を検索できます。

患者さんとご家族の体験談を紹介しています。

理解チェックポンぺ病の治療

• ポンぺ病の治療法には、酵素補充療法があります。
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