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RESUMO

O tema desse estudo é a “Doença de Pompe” como uma prática na área de pesquisa, relacionando a Terapia de Reposição Enzimatica (TER) que, com a alfa-glicosidase ácida recombinante humana (GAArh), mostra ser possível a prevenção o aparecimento das lesões irreversíveis características da doença, proporcionando uma boa sobrevida com qualidade de vida para os pacientes, como é relatado por Silva (2012). Foi realizada uma revisão narrativa de literatura, apresentada em um caso clínico fictício da doença, abrangendo teorias já tornadas públicas em relação ao tema escolhido, desde publicações avulsas até livros, ou seja, teorias já tratadas cientificamente, obtidas em bases de dados eletrônicos como LILACS e SCIELO. A justificativa utilizada foi o estudo sobre as causas da doença de Pompe, seus sintomas na fase infantil e na tardia, meios de diagnósticos e tratamentos. Teve-se como objetivo geral, compreender as alterações neuromusculoesqueleticas envolvidas na doença de Pompe e seus aspectos gerais, para maior esclarecimento sobre a patologia.A Doença de Pompe é caracterizada pelo depósito lisossomal de glicogênio consequente à deficiência da enzima alfa-glicosidase ácida (GAA), de herança autossômica recessiva. É uma patologia pouco frequente, mas de impacto significativo, tendo alta morbidade e letalidade em sua forma infantil e alta morbidade em sua forma tardia. O caso clínico relatou sobre um paciente de três meses, sexo masculino, que mostrava um desenvolvimento motor um pouco deficiente para a idade e falta de reflexo e de firmeza no pescoço. O menino começou a apresentar sinais de insuficiência respiratória, taquicardia e dificuldade de deglutição. Após ser levado ao pediatra, que inicialmente não conseguiu diagnosticar através de sinais clínicos, pois os sintomas apresentarem semelhança com outras doenças neuromusculares, então foi realizado biopsia do músculo bíceps-braquial e cromatografia em urina, entre outros exames. A biopsia revelou miopatia vacuolar com deposito de grânulos de glicogênio, enquanto a cromatografia indicou mutação no gene da GAA. Após receber o resultado dos exames, o pediatra reduziu suas suspeitas para a doença de Pompe. O tratamento feito com a TER de GAArh apresentou bons resultados, com regressão dos sinais e sintomas no 10º mês de tratamento. No entanto, apesar dos bons resultados do tratamento em curto prazo no caso relatado, são necessários estudos para avaliação da eficácia e segurança em longo prazo. 
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