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ポンぺ病とは

ポンペ病は、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働かなかったり、
働きが弱いためにグリコーゲンが体にたまる疾患です。たまったグリコーゲンにより、主に筋力の
低下などが生じ、運動機能や呼吸機能などに影響が現れます。
発症時期と病気の進む早さは人それぞれで異なり、早期診断・治療が大切です。

ポンぺ病を
知っていただくために

【監修】
一般財団法人脳神経疾患研究所
先端医療研究センター センター長・
遺伝病治療研究所 所長/
東京慈恵会医科大学 名誉教授

衞藤 義勝 先生

［受付時間］9:00～17:00 月～金〈土日祝日・休業日を除く〉

フリーダイヤル

0120-558-279 tetote@sanof i.com
こ こ は つ な ぐ

メールでのお問い合わせは、返信にお時間を頂く場合もございます。

ポンぺ病に関する疑問について、電話やメールでお答えします。

●免責事項：「てとての窓口」では、病気に関連する情報を可能な限りご提供いたしますが、ご期待に添えない場合もございます。また、「てとての窓口」は医療機関ではございません。
法律で定められておりますので、診療や治療、薬剤の提供はいたしかねます。あしからずご了承お願いいたします。 ●個人情報の取り扱い：「てとて」で取り扱う個人情報は、弊社の
規定に従い厳重に管理いたします。また、「てとて」のサービス内のみで使用し、同意を得ることなく目的外の使用や第三者に提供することはございません。

ポンペ病の症状や治療に関する情報は、 https://www.lysolife.jp/pompe

ポンペ病の治療

グリコーゲンを分解する酵素を、
定期的（2週に1度） に点滴することで
症状の進行を抑えることができます。
1回の治療には半日程度かかる場合もあります。

不足している酵素を補います。

酵素補充
療法

さまざまな症状に応じて、薬を飲んだり、
特別な検査や治療をする場合があります。

症状を緩和させるための治療です。対症
療法

MAT-JP-2200544-1.0 2022年1月作成

定期的な治療
下記の場合は、ご配慮をお願いします。（※ご自身または保護者がご記入ください）

保護者・緊急連絡先など かかりつけ医・主治医など

こんな薬を持っています（　）週毎・（　）曜日
午前

使用するタイミング

1

2

3

1

2

3

午後 終日
（　）週毎・（　）曜日
午前 午後 終日

課外授業、遠足のとき

運動会のとき

（　　　　　　　　　）のとき

教室移動のとき こうしてください

こうしてください

こうしてください

こうしてください

酵素

グリコーゲン

【酵素が働いている細胞】 【酵素の働きが弱い細胞】



ポンペ病の
主な症状

ポンペ病の症状や程度は、一人ひとり異なります。
特に気になる症状は■の症状です。

（※ご自身または保護者が気になる症状をチェックしてください）

そのほかの症状は下記へご記入ください。

メモ欄（ご自由にお使いください）

頭
あたま

ねむ けにっちゅう
朝の頭痛、

日中の眠気 など

あさ ず つう

腰
こし

腰痛、
背骨が曲がる など

ようつう

せ ぼね ま

口腔・舌・咽喉
したこう いん こうくう

構音障害（言葉をはっきり
発音できない） など

こうおん こと ば

はつおん

しょうがい

消化器
かしょう き

下痢、便秘、腹痛 など
ふくげ　り べん ぴ つう

運動機能・筋力
どううん き のう きん りょく

ある はし と

うんどう

ころ

かいだん のぼ お

にが て
歩く、走る、跳ぶなどの
運動が苦手、ふらつき、

転びやすい、
階段の昇り降りが
しづらい など

呼吸器
こ ききゅう

呼吸がしにくい、
運動したときに息切れする、
かぜをこじらせやすい

など

こきゅう

うんどう いき ぎ

心臓
しん ぞう

心肥大 など
しん ひ だい
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