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GUÍA

Introducción

La enfermedad de Pompe, también llamada gluco-
genosis tipo II o défi cit de maltasa ácida, es un tras-
torno de herencia autosómica recesiva por acu-
mulación de glucógeno en los lisosomas que afecta 
principalmente al músculo esquelético y cardíaco. 
Se debe a un défi cit de α-1,4-glucosidasa (glucosi-
dasa lisosomal o maltasa ácida), y se han identifi ca-
do más de 350 mutaciones del gen que codifi ca esta 
enzima.

La forma de inicio tardío no es tan grave como la 
forma clásica, ni su evolución es tan rápida. Se ca-
racteriza por debilidad muscular progresiva e insu-
fi ciencia respiratoria, aunque su expresión clínica es 
muy variable, e incluso hay casos asintomáticos. La 
prevalencia media de la enfermedad de Pompe de 
inicio tardío es de 1 por 57.000, aunque se considera 
que está infradiagnosticada. Por este motivo, se está 
efectuando un estudio prospectivo y multicéntrico 
en 18 centros hospitalarios españoles para diagnos-
ticar la enfermedad de Pompe de inicio tardío y de-
terminar su prevalencia en pacientes con miopatías 
de cinturas no defi nidas, miopatías con insufi ciencia 
respiratoria o hiperCKemia asintomática [1]. 

El tratamiento enzimático sustitutivo (TES) con 
alglucosidasa α, una formulación recombinante de 
la enzima glucosidasa α ácida (rhGAA) humana, ha 

mejorado signifi cativamente el pronóstico de la en-
fermedad de Pompe de inicio tardío [2]. En los pa-
cientes tratados con TES, se ha observado una esta-
bilización o mejoría de la fuerza muscular y de la 
función respiratoria [3]. En una revisión sistemáti-
ca [4] de 21 estudios con datos de 368 pacientes con 
enfermedad de Pompe de inicio tardío, la función 
muscular o respiratoria mejoró al menos en dos 
tercios de los pacientes. Asimismo, en un estudio 
observacional [2] de 283 pacientes adultos, se ha 
demostrado que el TES aumenta la supervivencia 
en un 59% en comparación con la ausencia de trata-
miento. Sin embargo, es necesario hacer un segui-
miento periódico de la evolución de la enfermedad 
y la efi cacia del tratamiento. Por este motivo, un co-
mité de expertos españoles ha elaborado esta guía 
para el seguimiento de los pacientes con enferme-
dad de Pompe de inicio tardío. 

Metodología

Se realizó una búsqueda bibliográfi ca en PubMed 
con las palabras clave ‘Pompe disease’, limitando los 
resultados entre 2011 y febrero de 2014. Posterior-
mente, se realizó otra búsqueda en PubMed, Scien-
ce Direct, Tripdatabase, Biblioteca Cochrane y Co-
chrane Plus siguiendo el método PICO (pacientes-

Guía para el seguimiento de la enfermedad de Pompe 
de inicio tardío

Eduardo Gutiérrez-Rivas, Isabel Illa, Samuel I. Pascual-Pascual, Jordi Pérez-López, Juan J. Vílchez-Padilla, 
Juan Bautista-Lorite, Emilia Barrot, Adolfo López de Munain

Resumen. Aunque el tratamiento con alglucosidasa alfa ha contribuido a mejorar el pronóstico de los pacientes con en-
fermedad de Pompe de inicio tardío, es necesario hacer un seguimiento periódico de la evolución de la enfermedad y de 
la efi cacia del tratamiento. Por este motivo, un comité de expertos españoles ha elaborado una guía para el seguimiento 
de estos pacientes. El comité propone un modelo de pruebas de seguimiento para la enfermedad de Pompe de inicio 
tardío. En primer lugar, ha de valorarse el estado nutricional y la función deglutoria. En segundo lugar, y debido a la varia-
bilidad del cuadro clínico, el comité recomienda el uso simultáneo de varias escalas que midan distintas funciones y pará-
metros. De este modo, la fuerza muscular se evalúa con la escala del Medical Research Council; la función motora, con la 
prueba de la marcha en seis minutos y pruebas cronometradas; la discapacidad, con la escala de actividad específi ca de 
la enfermedad de Pompe construida según el análisis de Rasch; la función respiratoria, con la medida de la capacidad vital 
forzada y la saturación de oxígeno; y la fatiga, con la escala de intensidad de la fatiga. Por último, la seguridad y la tolera-
bilidad del tratamiento enzimático sustitutivo se controlan con el registro y tratamiento de los potenciales efectos adver-
sos y la medición de los anticuerpos antialglucosidasa alfa. Se incluyen también diversas recomendaciones generales.

Palabras clave. Alglucosidasa alfa. Enfermedad de Pompe. Inicio tardío. Seguimiento. Tratamiento enzimático sustitutivo.

Servicio de Neurología; Hospital 12 
de Octubre; Madrid (E. Gutiérrez-
Rivas). Servicio de Neurología; 
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau; 
UAB; Barcelona (I. Illa). Servicio 
de Neuropediatría; Hospital 
Universitario La Paz; UAM; Madrid 
(S.I. Pascual-Pascual). Servicio 
de Medicina Interna; Hospital 
Universitari Vall d’Hebron; 
Barcelona (J. Pérez-López). Servicio 
de Neurología; Hospital Universitari i 
Politècnic La Fe; Valencia (J.J. Vilchez-
Padilla). Servicio de Neurología; 
Hospital Quirón Sagrado Corazón; 
Sevilla (J. Bautista-Lorite). Servicio de 
Neumología; Hospital Universitario 
Virgen del Rocío; Sevilla (E. Barrot). 
Servicio de Neurología; Hospital 
Universitario Donostia; S. Sebastián, 
España (A. López de Munain).

Correspondencia: 
Dr. Eduardo Gutiérrez Rivas. Vicente 
Aleixandre, 4. E-28221 Madrid.

E-mail: 
doctoregr@gmail.com

Con el aval científi co de:
Sociedad Española de Medicina 
Interna (SEMI), Sociedad Española 
de Neurología (SEN) y Sociedad 
Española de Neumología y Cirugía 
Torácica (SEPAR).

Declaración de intereses:
Todos los autores han recibido 
honorarios de Genzyme S.L.U. para 
la elaboración de esta guía y declaran 
no tener ningún otro confl icto de 
intereses. Genzyme S.L.U. ha 
colaborado fi nanciando los servicios 
editoriales de Content Ed Net 
Communications S.L. Genzyme S.L.U. 
no revisó, controló, aprobó ni 
participó en la redacción de los 
contenidos de la guía y, por tanto, 
no es responsable de la exactitud o 
integridad de la información vertida, 
quedando indemne, a todos los 
efectos, de cualquier contingencia que 
pudiera derivarse de su publicación.

Aceptado tras revisión externa:
23.01.15.

Cómo citar este artículo:
Gutiérrez-Rivas E, Illa I, Pascual-
Pascual SI, Pérez-López J, Vílchez-
Padilla JJ, Bautista-Lorite J, et al. 
Guía para el seguimiento de la





322 www.neurologia.com Rev Neurol 2015; 60 (7): 321-328

E. Gutiérrez-Rivas, et al

intervención-comparación-resultados) [5]. Se utili-
zaron los términos de búsqueda ‘Pompe disease’ y 
‘late-onset’, ‘α-glucosidase defi ciency’, ‘acid maltase 
defi ciency’, ‘glycogen storage disease type II’ y ‘glyco-
genosis type II’, con un fi ltro por fecha de publica-
ción entre octubre de 2011 y febrero de 2014. Se 
efectuaron otras dos búsquedas: una con los térmi-
nos ‘glucose tetrasaccharide’ y ‘Pompe disease’, y otra 
con ‘fatigue’ y ‘Pompe disease’, ambas sin límites en 
la fecha de publicación. 

Posteriormente, un comité de expertos se reunió 
en febrero de 2014 en Madrid y, a partir de su expe-
riencia personal y la bibliografía seleccionada, re-
dactó este documento.

Objetivos y generalidades del seguimiento

Los objetivos principales del seguimiento de la en-
fermedad de Pompe de inicio tardío son valorar la 
evolución de la enfermedad y la efi cacia del trata-
miento con mediciones estandarizadas. El control 
de la evolución es básico para decidir el comienzo 
del tratamiento con TES en pacientes previamente 
asintomáticos [6].

El efecto del TES sobre la enfermedad es, a ve-
ces, difícil de objetivar en un caso determinado, por 
la gran variabilidad de la gravedad de la afectación, 
de la evolución natural y del patrón de respuesta al 
tratamiento [7-9]. Por ello es necesario emplear un 
conjunto de escalas que dispongan del máximo de 
sensibilidad para detectar lo más precozmente po-
sible el comienzo de la afectación o los cambios que 
aparezcan en el curso de la enfermedad. También 
hay que considerar que las autoridades sanitarias, 
para fi nanciar el TES, suelen exigir informes con 
valoraciones objetivas que incluyan las medidas de 
efi cacia similares empleadas en los ensayos que ava-
laron el uso del medicamento.

Por otra parte, sería recomendable que se esta-
bleciera un consenso entre los médicos que atien-
den a los pacientes con enfermedad de Pompe de 
inicio tardío para emplear escalas unifi cadas. Los 
resultados podrían guardarse en un registro común 
para un mejor conocimiento de la historia natural 
de la enfermedad. Un ejemplo es el Registro Espa-
ñol de Enfermedades Neuromusculares (http://www. 
ciberer.es). 

El enfoque del seguimiento es multidisciplinar. 
Se debe emplear un conjunto de pruebas que eva-
lúen los cambios en las distintas funciones que pue-
den alterarse en la enfermedad de Pompe de inicio 
tardío. Estas pruebas han de estar validadas o ser 
sensibles a los cambios de la función muscular, ade-

más de que puedan realizarse de manera rápida y 
fácil en la consulta especializada.

Siguiendo la Clasifi cación Internacional de la Fun-
ción, Discapacidad y Salud [10], se recomienda eva-
luar las consecuencias de la enfermedad sobre la 
función de los órganos afectados, sobre las activi-
dades de la vida diaria y en la participación social. 
Se valorará el estado de nutrición y la deglución. Se 
emplearán escalas de medida de estructuras y fun-
ciones corporales, incluyendo la fuerza muscular, la 
función motora y la función respiratoria. Se evalua-
rán la actividad y la discapacidad, así como la fatiga. 
Por último, se controlarán la seguridad y la tolera-
bilidad del TES. También hay varias recomendacio-
nes [6] que han de tenerse en cuenta no sólo en las 
primeras visitas del paciente, sino también durante 
el seguimiento (Tabla I).

Evaluación del estado 
nutricional y aparato digestivo

La pérdida de peso es una característica de la enfer-
medad de Pompe y debe controlarse periódicamen-
te el peso corporal. Se recomienda determinar el 
estado nutricional mediante parámetros analíticos 
en sangre (como albúmina y prealbúmina) y el ín-
dice de masa corporal, por ser un parámetro más 
exacto. En los niños, hay que monitorizar los pará-
metros de crecimiento y revisar los percentiles.

Es necesario evaluar la deglución, porque la de-
bilidad lingual es una característica constante en la 
enfermedad de Pompe de inicio tardío [11] y puede 
difi cultarla. Asimismo, también puede existir una 
disfagia orofaríngea por afectación de los músculos 
bulbares [12]. Si hay problemas de deglución, se re-
comienda administrar espesantes. Puede ser nece-
sario hacer fi sioterapia de la deglución.

En la enfermedad de Pompe de inicio tardío se 
han descrito alteraciones del sistema digestivo, co-
mo diarrea crónica y dolor abdominal, que mejoran 
con el TES [13].

Escalas de medida en la 
enfermedad de Pompe de inicio tardío

Las escalas de medida en la enfermedad de Pompe 
de inicio tardío deben ser válidas, es decir, han de 
medir los diferentes aspectos o funciones que cam-
bien con la evolución de la enfermedad; fi ables, con 
fi abilidad demostrada inter e intraobservador; sen-
sibles, porque los cambios en la enfermedad de Pom-
pe son lentos y sutiles; y efi cientes, es decir, han de 

enfermedad de Pompe de inicio 
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ser adecuadas al tiempo, posibilidades y necesidades 
de la consulta donde se atienda al paciente.

Se han utilizado numerosas escalas para medir 
las distintas estructuras, funciones y actividades. El 
comité ha decidido recomendar aquéllas que consi-
dere más adecuadas en cada caso. 

Escalas y pruebas de medida 
de estructuras y funciones corporales

Escalas de fuerza muscular
La escala del Medical Research Council [14] se usa 
para medir la fuerza de los grupos musculares que 
interese. En la enfermedad de Pompe, los que más 
se afectan son los del tronco y los proximales en las 
extremidades: fl exores del cuello, aductores y ab-
ductores del hombro, fl exores y extensores del co-
do, fl exores y extensores de las caderas, y fl exores y 
extensores de la rodilla. Se determina la contrac-
ción máxima de cada grupo muscular en dos inten-
tos y se califi ca el mejor de ambos, evaluando de 0 
a 5 según criterios predefi nidos. Se puede hacer la 
puntuación global de los miembros superiores y 
la de los miembros inferiores. La escala está validada 
y es relativamente sensible [15]. El Quick Motor Func-
tion Test es otra prueba validada para la enferme-
dad de Pompe [16], pero el comité muestra sus pre-
ferencias por la escala del Medical Research Coun-
cil. Por otra parte, el comité concluye que el uso de 
escalas cuantitativas con dinamómetro (hand-held 
dynamometry) no aporta ventajas. 

Escalas de función motora
Se dispone de escalas funcionales específi cas para 
la marcha, como la de Walton-Gardner-Medwin y la 
de Vignos, o la escala funcional para los miembros 
superiores de Brooke y la escala funcional del brazo 
[17]. Sin embargo, el comité considera que, actual-
mente, la principal escala de función motora es la 
prueba de la marcha en seis minutos [18], que mide 
la distancia recorrida en este período. Su fi abilidad, 
validez y relevancia se han demostrado en la enfer-
medad de Duchenne [19]. Si bien todavía no se 
ha defi nido qué cambios mínimos son clínicamente 
relevantes en la enfermedad de Pompe de inicio 
tardío [20], los autores de esta guía la destacan en-
tre los instrumentos que mejor pueden refl ejar su 
evolución. No obstante, advierten de que ha de ha-
cerse en condiciones correctas y de que no se puede 
utilizar cuando los pacientes pierden la deambula-
ción. Tampoco se puede emplear en niños menores 
de 5 años por falta de colaboración. Una alternativa 
para estos casos podría ser la prueba de shuttle wal-
king, en la que el paciente camina según el ritmo 

marcado por el examinador, pero todavía no está 
sufi cientemente explorada.

El comité también recomienda incluir una serie 
de pruebas cronometradas de la función motora, co-
mo las de marchar/correr una distancia de 10 me-
tros, subir y bajar cuatro escalones, y el tiempo que 
se tarda para levantarse del suelo. Estas pruebas 
también se han validado en la enfermedad de Du-
chenne en su etapa ambulante y tienen la virtud de 
medir aspectos funcionales complementarios con 
la prueba de la marcha en seis minutos [19].

Escalas funcionales compuestas
La escala de evaluación compuesta más relevante 
es la North Star Ambulatory Assessment [21], que se 
diseñó específi camente para niños con distrofi a mus-
cular de Duchenne en su etapa ambulante. Aunque 
su validez para el seguimiento de la distrofi a mus-
cular de Duchenne ha quedado plenamente demos-
trada [22], no se ha hecho un uso extensivo a niños 
de esas edades con enfermedad de Pompe. Por lo 
pronto, el comité deja pendiente la recomendación 
de su uso, habida cuenta de que algunos de los sub-
tests que la componen están recomendados implí-
citamente en esta guía.

También se ha diseñado una escala compuesta 
denominada Gait, Stairs, Gowers, Chair, diseñada por 
un consorcio italiano y que es específi ca para adul-
tos con enfermedad de Pompe tardía [23]. Pese a que 

Tabla I. Recomendaciones generales para el seguimiento de los pacien-
tes con enfermedad de Pompe de inicio tardío [6].

Las medidas de higiene deben ser estrictas

Las infecciones, especialmente las respiratorias, requieren un 
tratamiento precoz e intensivo, incluyendo antivirales en caso de gripe

Ha de seguirse el calendario vacunal habitual en niños y adolescentes, 
y han de administrarse las vacunas recomendadas para grupos de riesgo

Se aconseja cautela ante la administración de 
miorrelajantes y depresores del sistema nervioso central

Es recomendable un control de la función respiratoria 
si el paciente va a recibir anestesia general

Es importante educar a la familia sobre la enfermedad

Debe promoverse la interacción social

Ha de proporcionarse apoyo psicológico al paciente y su familia

La rehabilitación (motora, respiratoria, etc.) es otro 
aspecto a tener en cuenta durante el seguimiento
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sus diseñadores aportan pruebas sobre su utilidad, 
el comité no observa ventajas específi cas para reco-
mendarla, ya que la mayoría de sus subtests están 
implícitamente refl ejados en es ta guía.

Escalas de discapacidad y actividades sociales
Se han propuesto la escala de discapacidad de Rot-
terdam [24], el Pediatric Evaluation of Disability 
Inventory en niños [25] y la nueva escala Rasch-
built Pompe-specifi c Activity (R-PAct) o escala de 
actividad específi ca de la enfermedad de Pompe 
construida según el análisis de Rasch [26]. El comi-
té recomienda el uso de la escala R-PAct, que de-
tecta limitaciones en las actividades y en la partici-
pación social a lo largo de todo el espectro de la 
enfermedad en pacientes con enfermedad de Pom-
pe [26]. Por otra parte, el comité considera que no 
es necesario incluir escalas de calidad de vida gene-
rales, como el Short Form-36 [27], ya que el cuestio-
nario R-PAct incluye la autovaloración del paciente 
sobre su grado de autonomía en las actividades per-
sonales y sociales de la vida diaria, más específi ca y 
fi able para las enfermedades neuromusculares que 
el Short Form-36.

Función pulmonar
La capacidad vital forzada es la medida de la fun-
ción pulmonar más usada en la práctica y en estu-
dios clínicos. Se mide en sedestación y en decúbito. 
En los pacientes sin TES, la capacidad vital forzada 
disminuye, pero, en los pacientes con TES, se esta-
biliza o incluso mejora [28,29]. También se deter-
mina la diferencia entre la capacidad vital forzada 
en sedestación y en decúbito, porque la caída de la 
capacidad vital forzada superior a un 20% al cam-
biar de sedestación a decúbito es un parámetro muy 
sensible y específi co de la afectación diafragmática. 
Otra medición útil es la de las presiones inspirato-
ria y espiratoria máximas. Es importante evaluar la 
capacidad para expulsar secreciones. La determi-
nación del pico de fl ujo de la tos orienta para iniciar 
la fi sioterapia respiratoria. Por debajo de 270 L/min, 
la tos es inefi caz y deben realizarse maniobras de 
asistencia para la expulsión de secreciones.

La determinación de la saturación de oxígeno 
(SaO2) en reposo es una prueba sencilla y rápida, 
por lo que es recomendable. Si se observa una SaO2 
< 95% o una caída del 2-3% con respecto a las ante-
riores determinaciones, es aconsejable realizar una 
gasometría arterial.

En caso de insufi ciencia respiratoria constatada 
(PaO2 < 60 mmHg; PaCO2 > 45 mmHg) o si hay cam-
bios en la sintomatología respiratoria, se debe reali-
zar un control gasométrico anual. En caso de dete-

rioro respiratorio, hay que practicar una radiografía 
de tórax y prescribir oxígeno o ventilación asistida 
si es necesario. Las infecciones respiratorias preci-
san un tratamiento intenso y precoz. También ha 
de evaluarse la función respiratoria nocturna. La fi -
sioterapia respiratoria debe mantenerse durante el 
seguimiento.

Los défi cits musculares son orientativos, pero tie-
nen mucha variabilidad. En pacientes graves pue-
den hacerse pruebas relacionadas con la debilidad 
del diafragma, como la presión inspiratoria máxi-
ma, la presión espiratoria máxima y, en casos de 
afectación bulbar, la presión inspiratoria nasal (sniff  
test). La medición de la presión transdiafragmática 
es muy sensible y fi able, pero no todos los centros 
pueden practicarla [17]. Otra prueba que es sencilla 
y útil incluso en pacientes graves es el tiempo tole-
rado sin soporte ventilatorio, que aumenta en los 
pacientes tratados con TES [17].

Marcadores bioquímicos
La medición de la creatincinasa es poco útil para el 
seguimiento de la enfermedad de Pompe de inicio 
tardío. En una revisión sistemática de estudios clí-
nicos, la creatincinasa se estabilizó o disminuyó en 
la mayoría de pacientes, pero aumentó en un 20% 
de casos [4]. El comité no recomienda su inclusión 
en las pruebas de seguimiento.

Algunos estudios [30-33] consideran que la eli-
minación urinaria del tetrasacárido de glucosa es 
relativamente sensible y específi ca de la expresión 
del acúmulo de glucógeno en el músculo. Sin em-
bargo, es una prueba muy laboriosa y no se ha com-
probado su utilidad en estudios con un gran núme-
ro de pacientes, por lo que el comité no la incluye 
dentro de las pruebas de seguimiento.

Imagen
En un estudio con participación española [34] se 
evaluó con resonancia magnética (RM) la afectación 
de los músculos del tronco en pacientes con enfer-
medad de Pompe de inicio tardío. Se halló que la 
afectación clínica se correlacionaba positivamente 
con el grado de infi ltración grasa muscular en la RM, 
y se sugirió que la RM podría ser muy útil en el se-
guimiento. Actualmente, el equipo del Hospital de 
Sant Pau en Barcelona está investigando el uso de la 
RM en la enfermedad de Pompe de inicio tardío en 
un estudio en el que participan pacientes de toda 
España. Se realiza una primera RM con valoración 
objetiva del grado de afectación muscular (Dixon) 
[35], y luego se practicarán otras a los seis meses, 
un año y dos años. Al mismo tiempo, se aplican di-
versas escalas para investigar si hay alguna correla-
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ción entre los resultados de la RM y alguna escala 
(http://clinicaltrials.gov/show/NCT01914536). Has-
ta no disponer de más datos, el comité no recomien-
da la RM como exploración habitual de seguimiento.

Otras pruebas
Se ha sugerido que la enfermedad de Pompe de ini-
cio tardío puede asociarse a una ligera pérdida au-
ditiva debida a una alteración leve del músculo es-
tapedio [36]. Sin embargo, la prevalencia de esta pér-
dida es similar a la observada en la población gene-
ral [37], por lo que el comité no recomienda la prác-
tica rutinaria de audiometrías en el seguimiento.

En cuanto a la evaluación cardíaca, el comité con-
sidera que no es necesaria en el seguimiento si no 
se hallaron alteraciones en la evaluación inicial. 

La osteoporosis se creía asociada a la enferme-
dad de Pompe. No obstante, los datos más recientes 
indican que la afectación de la masa ósea no es tan 
importante [38], y que el TES aumenta la densidad 
mineral ósea. Sin embargo, se recomienda efectuar 
una densitometría en la valoración inicial y repetir-
la al menos cada dos años [6].

En niños y adolescentes, es importante controlar 
el desarrollo de una escoliosis, ya que se observa en 
más de la mitad de los casos de inicio infantil y ju-
venil, y en más de un 20% de los casos de inicio en 
la edad adulta [39]. La exploración física y radioló-
gica para detectar una escoliosis ha de incluirse en 
el seguimiento.

La fatiga es un síntoma frecuente e incapacitante 
en la enfermedad de Pompe. Existen muchas esca-
las que pueden ser útiles para la evaluación de la 
fatiga en las enfermedades neuromusculares [40], 
algunas de ellas adaptadas al español, como la esca-
la modifi cada de impacto de la fatiga [41], la escala 
unidimensional del impacto de la fatiga [42] o el in-
ventario multidimensional de la fatiga [43]. El co-
mité recomienda la escala de intensidad de la fatiga 
[44], que se utiliza en el Pompe Registry, se consi-
dera fi able y está validada en español (Tabla II) [45]. 
Se plantea una serie de preguntas al paciente y se 
puntúan las respuestas del 1 al 7. Sin embargo, las 
preguntas son un poco redundantes y las respues-
tas son bastante subjetivas. Sería conveniente en-
contrar otra escala de fatiga más sencilla. 

La Goal Attainment Scaling [46] todavía no se 
emplea en la enfermedad de Pompe.

Control del tratamiento enzimático sustitutivo

La efi cacia del TES se evalúa con las pruebas y esca-
las descritas anteriormente. Además, han de contro-

larse la seguridad y tolerabilidad, y la aparición de 
anticuerpos anti-rhGAA.

El TES consiste en la administración de una do-
sis estándar de 20 mg/kg de alglucosidasa α cada 
dos semanas en infusión intravenosa. Se ha obser-
vado que la efi cacia del tratamiento se mantiene a 
largo plazo [47]. Durante el seguimiento han de eva-
luarse los posibles efectos adversos del tratamiento. 

Tabla II. Pruebas de seguimiento en la enfermedad de Pompe de inicio 
tardío.

Tratamiento (sintomático, enzimático sustitutivo)

Tiempo de evolución con tratamiento enzimático sustitutivo

Nutrición y aparato digestivo

Evaluación del estado nutricional, parámetros analíticos nutricionales 
en sangre (albúmina, prealbúmina), peso, índice de masa corporal, 
percentil

Evaluación de la deglución

Fuerza muscular

Escala del Medical Research Council

Función motora

Marcha en seis minutos (distancia)

Marcha/carrera de 10 metros (prueba cronometrada)

Subir cuatro escalones (prueba cronometrada)

Bajar cuatro escalones (prueba cronometrada)

Levantarse del suelo (prueba cronometrada)

Escala Rasch-built Pompe-specifi c Activity (R-PAct)

Función respiratoria (porcentaje respecto de la normal)

Capacidad vital forzada en sedestación

Capacidad vital forzada en decúbito

Disminución de la capacidad vital forzada de sedestación a decúbito

Presión inspiratoria máxima

Presión espiratoria máxima

Saturación de oxígeno (si está alterada, realizar una gasometría)

Fatiga

Escala de intensidad de la fatiga

Control del tratamiento

Efectos adversos

IgG antienzima glucosidasa α ácida (rhGAA)
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Sin embargo, el TES suele tolerarse bien y, en una 
revisión sistemática de estudios clínicos con alglu-
cosidasa α para el tratamiento de la enfermedad de 
Pompe de inicio tardío [4], la mayoría de los efectos 
adversos fueron reacciones leves o moderadas rela-
cionadas con la infusión.

Como ocurre con todas las proteínas terapéuti-
cas, pueden desarrollarse anticuerpos contra alglu-
cosidasa α que reducen la efi cacia del tratamiento. 
Se recomienda monitorizar la formación de anti-
cuerpos IgG anti-rhGAA cada tres meses durante 
dos años, y luego anualmente.

Recomendaciones clave

Periodicidad

Las evaluaciones anteriormente descritas deberían 
realizarse cada seis meses en un centro de referen-
cia, sin perjuicio de que cada médico realice las es-
timaciones que considere convenientes en cada pa-
ciente. 

Modelo de pruebas de seguimiento en 
la enfermedad de Pompe de inicio tardío

El comité presenta una serie de recomendaciones 
(Tabla II) para el correcto seguimiento de los pa-
cientes con enfermedad de Pompe de inicio tardío. 
Para poder evaluar adecuadamente los resultados 
de las distintas escalas, el comité aconseja que el 
personal médico, de enfermería o de rehabilitación 
que realice estas evaluaciones tenga formación es-
pecífi ca. A este respecto, se está elaborando un ma-
nual de instrucciones, y en la página http://www.
pompe.es pueden consultarse los vídeos correspon-
dientes a las escalas seleccionadas. También sería 
útil realizar un curso de entrenamiento presencial o 
en línea.

Conclusiones

– El TES con alglucosidasa α ha mejorado signifi -
cativamente el pronóstico de la enfermedad de 
Pompe de inicio tardío.

– Un comité de expertos españoles ha elaborado 
una serie de recomendaciones para el seguimien-
to de los pacientes.

– En el seguimiento han de emplearse un conjunto 
de pruebas que evalúen los cambios en las dis-
tintas funciones que pueden alterarse en la en-
fermedad de Pompe de inicio tardío.

– Se presenta un modelo para las visitas periódicas 
del seguimiento de los pacientes. El modelo in-
cluye, entre otros aspectos, la evaluación del es-
tado general, de la nutrición y del aparato diges-
tivo, así como pruebas de fuerza muscular, fun-
ción motora y función respiratoria, estudio de la 
calidad de vida y de la fatiga, y el control del tra-
tamiento.

– Es recomendable que los profesionales que reali-
cen las evaluaciones de los pacientes tengan for-
mación específi ca.
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Guidelines for monitoring late-onset Pompe disease

Summary. Although treatment with alglucosidase alfa has helped improve the prognosis of patients with late-onset 
Pompe disease, both the development of the disease and the eff ectiveness of the treatment need to be monitored on a 
regular basis. This is the reason that has led a committee of Spanish experts to draw up a series of guidelines on how to 
follow up these patients. The committee proposes a model of follow-up tests for late-onset Pompe disease. First of all, the 
nutritional status and swallowing function must be evaluated. Second, and due to the variability of the clinical features, 
the committee recommends the simultaneous use of several scales to measure diff erent functions and parameters. Thus, 
muscular force is assessed with the Medical Research Council scale; motor functioning, with the six-minute walk test and 
timed tests; disability, with the Rasch-built Pompe-specifi c Activity scale; respiratory functioning, with measurement of the 
forced vital capacity and oxygen saturation; and fatigue, with the fatigue intensity scale. Lastly, the safety and tolerability 
of enzyme replacement therapy are controlled by registering and treating the potential side eff ects and measurement of 
the anti-alglucosidase alfa antibodies. A number of diff erent general recommendations are also included.

Key words. Alglucosidase alfa. Enzyme replacement therapy. Follow-up. Late onset. Pompe disease.
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