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Aproximacion al diagnéstico
de la enfermedad de Pompe
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Mutaciones en el gen GAA que
codifica la proteina
alfa-glucosidasa alfa que participa
en la degradacion del glucégeno a
glucosa en los lisosomas.

Enfermedad rara de origen
genético con herencia
autosdmica recesiva.

¢QUE ES LA ENFERMEDAD DE POMPE?"3
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El glucégeno se acumula en los
lisosomas. A largo plazo, los lisosomas se
rompen liberando glucégeno y enzimas
lisosomales al citoplasma y originando
dano celular en la fibra muscular.

AFECTACION PROGRESIVA DE LAS FIBRAS MUSCULARES Y SU

TRADUCCION EN LOS SIGNOS Y SINTOMAS VISIBLES
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Vacuolas autofagicas llenas de
glucdégeno. Las fibras no se
contraen de forma correcta

Acumulo de glucégeno en
las fibras musculares

HiperCKemia

Reemplazo de la fibra por el
material acumulado en el
lisosoma

Muerte de la fibra muscular y
sustitucién por tejido graso y
conectivo

Debilidad muscular reversible

Debilidad muscular irreversible




HiperCKemia
asintomatica o
paucisintomatica

GOT/GPT

de origen
muscular

Diagnéstico diferencial Elevacion concomitante Dolor muscular A veces |la exploracién
GOT/GPT de origen ocasional, calambres, fisica es completamente

con otras causas de
hiperCKemia muscular, en general 1:10 fatiga inespecifica. normal
en relacién al valor CKs.

Debilidad de
cinturas

La debilidad de cinturas suele ser mas pélvica que escapular con un componente axial
predominante.
® Afectacion principal en el psoas y en el gluteo:

Dificultad para Dificultad para Marcha Marcha
dandinante camptocérmica

levantarse de una subir escaleras

silla o del suelo

@ Afectacion en aductores, grupo posterior y cuadriceps:

O O e Caidas
O ® Sensacién de
inseguridad al
bajar escaleras
. e Desequilibrios
Dificultad para Dificultad para doblar Dificultad para ° 2
cerrar piernas rodilla cuando esta octirar |a rodilla Baston
tumbado boca abajo
[} [ ]

® Afectacion en deltoides y biceps. Escapula alada uni o bilateral. No hay afectacion distal.

® Debilidad axial y abdominal.

Debilidad

respiratoria

® Practicamente todos los pacientes
con enfermedad de Pompe van a
desarrollar una disfuncién
respiratoria que ird progresando.
Existe una buena correlaciéon
entre anos de enfermedad y
disminucién de la CVF.“

® Afectacion ® Puede haber afectacion de
diafragmatica la musculatura respiratoria
prominente de forma precoz.

Si tu paciente tiene 1 o mas de Estudio de gota
seca como

i 1 5
estos sighos y sintomas. screening.5




® | a enfermedad de Pompe es una enfermedad progresiva.®

® Normalmente, los primeros sintomas en el adulto aparecen alrededor de los 30 anos
con problemas relacionados con las extremidades inferiores (problemas para correr,
subir escaleras, levantarse de la silla, alteraciones en la marcha). Los sintomas al inicio
son sutiles y va progresando lentamente con los anos.®

e Alrededor de los 45 afos, el paciente va a tener problemas mas graves, va a necesitar =~
ayuda para vestirse, ducharse y va a necesitar usar bastones si no recibe tratamiento.®

una silla de ruedas nocturna.

O O En un 50% de los casos, También el 50% de los pacientes
si los pacientes no reciben necesitaran respiracion artificial
tratamiento, acaban en por un problema de hipoventilacion

® Los pacientes con enfermedad de Pompe tienen un aumento del riesgo de mortalidad.”

COMO ACELERAR EL DIAGNOSTICO:
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Diagnéstico de la enfermedad de

Exploraglon fisica I.Detfar.mlnacpn Pompe confirmado por actividad

del paciente que enzimatica mediante enzimatica en leucocitos,

inicie la sospecha. estudio de gota de fibroblastos, o musculo esquelético
sangre seca. y/o 2 mutaciones patogénicas en

los dos alelos CAA.°

® PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Resonancia magnética Biopsias musculares en Electromiograma:
muscular: alteraciones los musculos afectados se detectan cambios
en los musculos de la resonancia. miopaticos y descargas
afectados.? miotdnicas (un 25% no

lo presentan).
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