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® Laenfermedad de Pompe de inicio tardio tiene un fenotipo reconocible.
La conjuncion de los datos clinicos, de exploracion, electromiograficos y
radiolédgicos permite en la mayoria de las ocasiones sospechar el diagndstico.

® E| estudio de actividad enzimdatica en sangre impregnada en papel es el método
de screening de eleccidn. Debe realizarse en pacientes con los siguientes sintomas
de causa no aclarada:

* HiperCKemia persistente
« Insuficiencia respiratoria hipercapnica

* Debilidad de cinturas
® La RM muscular es una herramienta muy util en el diagndstico diferencial.

® Esimportante indagar en todos los pacientes sobre la existencia de sintomas de
hipoventilaciéon alveolar nocturna y realizar pruebas destinadas a descartarla.
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