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Guia para conocer, entender, controlar y
vivir con la enfermedad de Pompe

Descubre la experiencia
de un paciente de Pompe



&COMO SE CONTRAE LA ENFERMEDAD DE POMPE?
ACGI’CCI de |O eﬂfermed(]d de POm pe A diferencia de muchas enfermedades causadas por bacterias o virus, la enfermedad

de Pompe es una enfermedad genética.’ Esto significa que se transmite de padres a
@QUE ES LA ENFERMEDAD DE POMPE? hijos, como el color del pelo o de los ojos.
La enfermedad de Pompe es un tfrastorno de baja prevalencia que causa dano
muscular permanente en bebés, ninos y adultos.! Sin emlbargo, con el fratamiento y una
asistencia médica adecuada, la enfermedad de Pompe puede controlarse.
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SABIA
QUE...?

Los genes estdn dispuestos por parejas: uno
procedente de la madre y otro del padre.
Contienen las instrucciones que indican a las
células del organismo lo que tienen que hacer.

(',S ABIA La enfermedad de Pompe afecta

QUE.. ? aproximadamente a

En Espana,

se calcula que

550 personas viven con la
enfermedad de Pompe.

En concreto, la enfermedad
de Pompe es una enfermedad
autosdmica recesiva.® Esto

significa que hay que heredar
2 genes afectados, uno de la
madre y ofro del padre. —_—

Transmision de padres a hijos

¢ QUE CAUSA LA ENFERMEDAD DE POMPE?
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La enfermedad de Pompe se produce cuando el enzima alfa-glucosidasa &cida (GAA) | Cuando una persona solo
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hereda 1 gen afectado, no
manifiesta ningln sinfoma, pero ‘
se le considera “portador”. Los

fiene una actividad limitada o nula en las células.!

El enzima GAA se encuentra en los lisosomas de las células musculares donde

descompone el glucégeno, principal almacenamiento de azdcar del organismo. portadores no experimentan
. - P . P ninguno de los sinfomas de

Cuando no existe GAA o su actividad estd reducida, se acumula glucdgeno en los 9

_ ' N ) ' la enfermedad, pero pueden

lisosomas, y con el fiempo, esto dana los musculos y hace que no puedan funcionar transmitirla a sus hijos si se

correctamente.! emparejan con otro portador. Persona Portadores no Persona no
afectada afectados portadora y

(25%) (50%) no afectada

(25%)

Fibra muscular normal:
Normalmente, el glucogeno de los lisosomas es absorbido
y degradado por el enzima GAA de los lisosomas.

En las mujeres, la enfermedad de Pompe no deberia afectar a la capacidad de conseguir
un embarazo ni de dar a luz. Sin embargo, es posible que durante el embarazo tengas que
someterte a exploraciones mds frecuentes y que necesites apoyo respiratorio adicional. Si

estds pensando quedarte embarazada, es importante que:

Fibra muscular afectada por la enfermedad de Pompe:

Con la enfermedad de Pompe, el enzima GAA no puede degradar el glucogeno, lo que
provoca su acumulacion en los lisosomas. 34 Esto altera los procesos celulares y dana las
células musculares. Donde se produce el dano depende de varios factores, como la edad y la
progresion de la enfermedad. Los sinfomas varian mucho en la mayoria de los pacientes con
enfermedad de Pompe y pueden verse afectados muchos grupos musculares. Por ejemplo,
si se produce una acumulacion en los mdsculos que ayudan a que funcionen los pulmones,
puede resultar mas dificil respirar. O, si se debilitan los masculos de las caderas, puede
resultar mds dificil caminar y moverse.

« Tengas en cuenta los posibles riesgos para tu salud (por ejemplo, como te puede
afectar la debilidad muscular durante y después del embarazo).

* Habla con un asesor genético para obtener orientacion.

* Habla con tu equipo médico para obtener asesoramiento.




; Cudles son las diferentes formas
de la enfermedad de Pompe?

En términos generales, la enfermedad de Pompe se clasifica en 2 tipos segudn el
momento en el que aparecen los primeros sinfomas.!

FORMA INFANTIL O DE INICIO TEMPRANO Sintomas caracteristicos: 47

LACTANTES <1 ANO

Normalmente, la forma infantil de

la enfermedad de Pompe empieza
a mostrar signos y sinfomas en las
primeras semanas o meses de vida.
Se trata de la forma mds grave de la - Falta de fuerza y tono
enfermedad. muscular (sindrome del
bebé fidcido)

* Agrandamiento del
corazdn provocando
problemas cardiacos como
cardiomegalias

En estos pacientes puede faltar fotalmente el
enzima GAA. Cuando persiste cierta actividad,
suele ser < 1% de la normal.

Si no se trata, la enfermedad evoluciona con * Problemas de crecimiento
rapidez y, a menudo, causa la muerte en el
primer ano de vida.

- Dificultad para comer

- Dificultad para respirar

FORMA ADULTA O DE INICIO TARDIO Sinfomas caracteristicos: -5°

NINOS >1 ANO Y ADULTOS

- Dificultad para respirar
La enfermedad de

Pompe de inicio tardio o + Debilidad en las piernas
LOPD -por sus siglas en . .
inglés- es mas leve y los » Cansancio excesivo

sinfomas progresan mdés
lentamente que en la
forma infantil.

- Dificultad para subir
escaleras o levantarse de la
silla

Normalmente, los primeros signos surgen
durante la edad adulta joven, aunque pueden * Alteraciones de la marcha
manifestarse en la primera infancia o en la
edad adulta avanzada.

+ Facilidad para caerse o

fropiezos frecuentes
Si no se tfrata adecuadamente, los sinfomas

suelen progresar y empeorar con el tiempo, * Somnolencia diurna
causando danos permanentes.

- Dificultad para tragar

Por ello, el diagnéstico y el fratamiento precoz
son fundamentales. + Dolores de cabeza matutinos

* Debilidad de los musculos
flexores del cuello (niRos)

;, Como se diagnostica la
enfermedad de Pompe?

La enfermedad de Pompe es dificil de diagnosticar, progresiva y en ocasiones con
mal prondstico. Muchos sinfomass son inespecificos y puede confundirse con otras
patologias neuromusculares degenerativas. Ademds, los sinfomas varian de una
persona a oftra.

En consecuencia, se puede fardar 10 anos 0 mds en establecer el diagnodstico
correcto de enfermedad de Pompe.

Ante la sospecha de esta enfermedad, hay diferentes pruebas que fe pueden
redlizar para confirmar el diagndstico. *8

ANALISIS ENZIMATICO
Esta prueba mide la cantidad de enzima GAA que hay en la
sangre. *1°

En comparacién con las personas sanas, las que padecen
la enfermedad de Pompe tienen concentraciones bajas del
enzima GAA.

PRUEBAS GENETICAS

Tras un andlisis del enzima GAA con un resulfado positivo, los
meédicos buscan variaciones en el gen GAA para confirmar
el diagndstico. Pueden transcurrir varias semanas anfes de
disponer de los resultados.

Como la enfermedad de Pompe es hereditaria, otros
miemlbros de su familia fambién pueden tener

la enfermedad o ser portadores. Por lo
tanto, si se diagnostica enfermedad

de F.‘c.>mpe aun mlembro dela S| DESEAS SABER MAS
familia, se debe informar a todos SOBRE ELTIPO DE

los familiares directos para que HERENCIA, HABLA CON
puedan hacerse pruebas.™ TU MEDICO PARA QUE
*Estos andlisis podrian realizarse con TE DERIVE AL SERVICIO
ﬂrﬁ:gjjﬁggde muestras si asf lo solicita DE ASESQRAN"ENTO
GENETICO"
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Vivir con la enfermedad de Pompe

Enterarte de que padeces enfermedad de Pompe puede ser una experiencia muy infensa a nivel
emocional. No obstante, saber lo que estd causando los sinfomas supone que puedes comenzar a
fratar tu enfermedad, ahora y en el futuro.™

El hecho de padecer la enfermedad de Pompe puede cambiar tu vida cotidiana. A medida que
evoluciona la enfermedad, puede afectar al modo de hacer las tareas domésticas, a tu actividad
en general o a tu movilidad. Sin embargo, conocer bien la enfermedad, junto con el fratamiento
adecuado, puede hacer que mantengas tu independencia y que sigas disfrufando de tus
actividades favoritas.

-
MOVILIDAD

A medida que pasa el tiempo, los masculos pueden debilitarse y te puede resultar mas dificil
caminar, moverte, ponerte de pie, inclinarte o levantarte de una silla.!

~
USAR UN COCHE O UNA BICICLETA
ADAPTADOS, BASTONES O INCLUSO UNA
SILLA DE RUEDAS PUEDE AYUDARTE A
MANTENERTE ACTIVO E INDEPENDIENTE.

/

Trabaja con tu médico, con un fisioterapeuta o terapeuta ocupacional para determinar qué ejercicios son
adecuados y que se ajustan a tu nivel de movilidad, como por ejemplo:'?

* Dar paseos alrededor de la manzana o por el parque o caminar en una cinta.

e Montar en bicicleta.

* Hacer ejercicios sencillos de estiramiento para brazos, piernas y espalda, incluso si estds en silla
de ruedas.

Puedes presentar dolor y molestias en los masculos afectados. Algunas
personas refieren una sensacion de quemazon u hormigueo.

Es posible que te sientas cansado, débil o agotado (mental

o fisicamente, 0 en ambos sentidos). Si sientes que el
dolor o el agotamiento estdn afectando a tu bienestar
general, habla con tu equipo médico. Ellos te podran
recomendar formas de controlar el dolor y el
cansancio.

’.‘-. L2 ;
¥ Belinda, Australia, vive con

RESPIRACION

A medida que se debilitan los masculos del diafragma, puede resultarte dificil respirar. Por ello, es
posible que:

« Te falte el aliento al hablar y tengas que hacer pausas en mitad de las frases para respirar.
« Tengas dificultad para concentrarte o0 mantener la atencion.
« Debas utilizar los masculos del cuello para respirar mejor.

La dificultad para respirar también puede causar problemas para dormir. Algunas personas incluso
sufren trastornos del suefio, como apnea del sueio (pausas anormales en la respiracion). Como
consecuencia, es posible que te sientas cansado durante el dia o que sufras dolores de cabeza.

Tu equipo médico te puede recomendar maneras de aliviar los problemas respiratorios, como una
mdquina de BiPap (presion positiva de doble nivel en las vias respiratorias) u otro dispositivo respiratorio que te ayude
a dormir mejor por la noche.!

COMER

Los pacientes con enfermedad de Pompe pueden tener dificultades para comer. Quizd te resulte agotador morder,
masticar y fragar la comida, lo que incrementa el riesgo de asfixia. Es importante comer alimentos debidamente
preparados y adaptados a tu situacion. '

La mejor recomendacion es tomar una dieta mediterrdnea, que incluya muchas frutas y verduras.'

1Ol

Oftro aspecto es la pérdida de peso. A muchos pacientes con enfermedad de Pompe les resulta muy
dificil perder peso, especialmente si tienen restringido el movimiento. El problema suele ser la cantidad
de calorfas extra que toman los pacientes. Lo recomendado seria hacer una lista de lo que se come
para ser consciente de la ingesta caldrica.Y por supuesto, ejercicio. 1415

Las dietas deben ser
prescritas y supervisadas
por un experto en nutricion
con experiencia
en la enfermedad
de Pompe

Ver/descargar el libro
“Dieta en Enfermedades Neuromusculares”

enfermedad de Pompe
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Manejo de la enfermedad Tu equipo Mmédico

¢ LA IMPORTANCIA DEL TRATAMIENTOS A medida que vayas avanzando por fu proceso asistencial, un equipo médico
multidisciplinar ird dando respuesta a tus necesidades individuales para alcanzar tus

El tratamiento de la enfermedad de Pompe, tanto para la forma infantil como la forma objetivos de tratamiento.

de inicio fardio, consigue cambiar el rumbo natural de la enfermedad, afectando
positivamente a la funcidn respiratoria, a la funcién motora y a la calidad de vida. Ve ™~

¢ APOYO EMOCIONAL'2 TU EQUIPO MEDICO PUEDE ESTAR FORMADO POR DIFERENTES

Compartir tus temores y preocupaciones con otras personas ayuda a aliviar la carga ESPECIALISTAS, ENTRE ELLOS:'¢
emocional que supone padecer la enfermedad de Pompe.

Neurdlogos o especialistas
neuromusculares: Médicos que
atienden a personas con enfermedades
neuromusculares.

Genetistas: Médicos que
diagnostican, asesoran y tratan
a personas y familias con
enfermedades hereditarias.

Si alguna vez te sientes abrumado o deprimido, pide ayuda. Los asesores profesionales
pueden ayudarte a superar los momentos dificiles brinddndote el apoyo que necesitas.

Debes saber que no estas solo. Aunque la enfermedad de Pompe es poco frecuente,
hay grupos de pacientes activos y profesionales sanitarios alrededor del mundo que
pueden ayudarte a manejar los retos que conlleva vivir con la enfermedad de Pompe.

Cardi6logos: Médicos que diagnostican Neumélogos: Médicos que
y tratan enfermedades que afectan al diagnostican y fratan enfermedades
corazon y los vasos sanguineos. que afectan a los pulmones y al

sistema respiratorio.

Gastroenterdlogos: Médicos que
diagnostican y tratan enfermedades
que afectan a los drganos del
sistema digestivo, como el estomago.

/o\ Especialistas en metabolismo: Médicos
@/ especializados en el fratamiento y control

de los procesos celulares.
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También es posible que te traten algunos terapeutas que te ayudarén a controlar los § o
sintomas: 9

Fisioterapeutas: te ayudardn a mejorar la fuerza muscular y la movilidad general mediante ejercicios.

Terapeutas ocupacionales: establecerdn estrategias contigo para encontrar nuevas formas de superar los retos fisicos.
Terapeutas respiratorios: te ayudardn a mejorar la respiracion mediante la realizacion de determinados ejercicios.
Dietistas y terapeutas nutricionales: Elaborardn un plan de alimentacion que se adapte a fus necesidades dietéticas y
nufricionales.

Psicoterapeutas: pueden ofrecerte asesoramiento y mecanismos para afrontar mejor la enfermedad.

Farmacéuticos: responderdn preguntas sobre los medicamentos que estés tomando.

—

v = -
Alison, EE.UU., vive con la ' \ %
enfermedad de Pompe




Cuidado personal Asociaciones de pacientes

ASOCIACION ESPANOLA DE ENFERMOS DE POMPE

ESTRATEGIAS PARA AYUDAR A LOS PACIENTES CON ENFERMEDAD DE POMPE'2

> http://www.asociaciondepompe.org/
(o AEEROMPE

« Establece unas expectativas realistas. Un + Ayuda a tu hijo a ser lo mds independiente y
fratamiento adecuado y temprano puede mejorar activo posible. Anima a tu hijo a realizar fareas y
tu vida cotidiana, aunque seguirdn existiendo actividades apropiadas a su edad y adaptadas a
desafios en tu dia a dia. sus capacidades: deportes, arte y/o masica. Como

ocurre con todos los nifos, es importante que

* Con el fiempo es posible que se alteren fus participe en actividades sociales y fisicas.

capacidades, pero puedes adaptarte. Establece
ciertas prioridades y dedica tu energia a hacerlas < Aprende a satisfacer las necesidades especiales

cosas que fe resulten mas importantes. de tu hijo. Habla con el colegio de tu hijo para . . .
adaptar su educacion con un asistente personal, AEE : http:/ /www.glucogenosis.org/

* Busca maneras de seguir frabajando, si es herramientas especiales o actividades de - m“,‘m glucogenosis/tipo-ii/
importante para ti.A medida que tus capacidades educacion fisica adaptada.

se vean alteradas, habla con su jefe para hacer
ajustes que faciliten tu frabajo .

(HABLAR DE LA ENFERMEDAD DE POMPE

Aunqgue decirle a otras personas que padeces la enfermedad de Pompe es una
decision personal, el hecho de hablar sobre tu situacion puede ser de gran ayuda > hftps://www.asem-esp.org/
tanto para ti como para otros pacientes.

Cuando te sientas preparado para hablar del diagndstico, debes saber que la
mayoria de las personas hunca han oido hablar de la enfermedad de Pompe
y es probable que les surjan muchas preguntas. Cuanto mds sepas sobre la

enfermedod, mads facil te resultard hablar de ella con otras personas. He Oquf Bibliografia: 1. Kishnani PS, et al. Pompe disease diagnosis and management guideline. Genet Med. 2006;8:267-88. 2. Ley Marfos M. Variedades de debut femprano en la Enfermedad de
: Pompe. Bioreview. 2012;13. Disponible en http://revistabioreview.com/revista-nota.php?nota=797&revista=13. Fecha de acceso: 14/09/2020. 3. Wierzba-Bobrowicz T, ef al. Adult glycogenosis

a |g unas maneras sencillas de comenzar a contar lo que fe pasa: type Il (Pompe’s disease): morphological abnormalifies in muscle and skin biopsies compared with acid alpha-glucosidase activity. Folia Neuropathol. 2007:45(4):179-86. 4. Lewandowska E,
et al. Pathology of skeletal muscle cells in aduli-onset glycogenosis type Il (Pompe disease): ultrastructural study. Folia Neuropathol. 2008;46(2):123-133. 5. Barba-Romero MA, ef al. Guia

clinica de la enfermedad de Pompe de inicio tardio. Rev Neurol. 2012; 54(8): 497-507. 6. Pascual-Pascual SI, Nascimento A, Ferndndez-Llamazares CM, ef al. Guia clinica de la enfermedad de

. > > - Pompe infantil. Rev Neurol. 2016;63:269-79.15. 7. Intemational Pompe Association (IPA). Signos y sinfomas de la enfermedad de Pompe (2005). Disponible en: http:/Avww.worldpompe.org/

* Explica qué es la enfermedad de Pompe y cdmo te aofecta. Utiliza este folleto index php/publications/category/15-spanish. 8. Navarro C,Teijeira S, San Milldn B. Miopatias metabélicas. Miopafias metabdlicas. In: Narbona J, Cosal C. Protocolos de Neurologfo, Asociacion

: : Espanola de Pediatria y Sociedad Espafiola de Neurologia Pedidirica. 2* ed. 2008:96-104. 9. American Association of Neuromuscular & Electrodiagnostic Medicine. Diagnostic criteria for late-

para e)(p||cqr ciertos qspec‘]‘os de la enfermedad. onsef (childhood and aduf) Pompe disease. Muscle Nerve. 2009 Jul:40(1):149-60. 10. Goldstein JL, ef al. Screening for Pompe disease using a rapid dried blood spot method: experience of a
clinical diagnostic laboratory. Muscle Nerve.2009;40(1):32-36.11. Ferndndez Salido J. Guia informativa para la glucogenosis tipo Il (enfermedad de Pompe). 7¢ edicion publicada en 2011 por la

. . o P Asociacion Espafiola de Enfermos de Glucogenosis (AEEG). Disponible en interet: hitp:/Avww.glucogenosis.org/wp-content/uploads/2015/10/POMPE-7%C2%BA-EDICIONtipo_ii.pdf. Fecha de

*Haz hinca pie en lo que aun eres cdpaz de hacer. acceso: 14/09/2020.12. IPA: International Pompe Association [Infernet]. Baarn, The Netherlands.© 2000-2020. El impacto emocional de la Enfermedad de Pompe. Disponible en: https:/Avww.
worldpompe.org/publications/category/15-spanish?download=151:08-el-impacto-emocional-de-la-enfermedad-de-pompe. Fecha de acceso: 14/09/2020. 13. IPA: Infernational Pompe

*Habla de lo que no puedes hacer y si tienes limitaciones ﬁSiCGS, nutricionales Association [Infernef]. Baarn, The Netherlands.® 2000-2020. Ejercicio y ﬁsioterapig. Disponible en: hh‘ps:/Mww.worldpompe.org/publications/coiegoryﬂ 5-spanish?download=149:06-
ejercicio-y-fisioterapia. Fecha de acceso: 14/09/2020. 14. Sebrango A, Caverni A, Sanz A. Zamora C. Dieta en enfermedades neuromusculares. Preguntas, respuestas y platos del

o de otro ti PO. mundo. Federacion Espafiola de Enfermedades Neuromusculares. Disponible en: htfps:/Avww.asem-esp.org/noticias/dieta-en-enfermedades-neuromusculares-preguntas-
respuesfas-y-platos-del-mundo/. 15. Slonim AE, ef alModification of the natural history of adult onset acid maltase deficiency by nutrition and exercise therapy. Muscle Nerve.

o P q i 2007,35:70-7. 16. IPA: International Pompe Association [Infernet]. Baam, The Netherlands.© 2000-2020. Cémo conseguir el cuidado mds apropiado para los enfermos de
*No seas timido. La mayoria de las personds quieren oyudcr V' solo necesitan Pompe. Disponible en: https:/Avww.worldpompe.org/publications/category/1 5-spanish?download=145:02-como-conseguir-el-cuidado-mas-apropiado-para-los-enfermos-

2 de-pompe. Fecha de acceso: 14/09/2020.
saber cdmo hacerlo.

sololUl 8P Ul A
|jouosied opopiND




Saber mas sobre la enfermedad de Pompe

Si quieres acceder a informacion adicional sobre la enfermedad de
Pompe, escanea el siguiente codigo QR para acceder a la web
https://campus.sanofi.es/es/ciencia/enfermedades-raras/enfermedad-

pompe

« ;Qué es la enfermedad de
Pompe?

- Signos y sintomas
Enffrme.cﬁlad dg f’(_)fr?pe - Métodos y diagnostico

La enfermedad de Pomp
ade afectar a hombres

 Tratamiento y equipos

sanitarios

VIVIR CON LA
NFERMEDAD DE POMPE
ES UN VIAJE QUE DEBES -
HACER EN COMPANIA DE TUS
FAMILIARES, AMIGOS
Y PROFESIONALES
SANITARIOS

Puedes acceder a
informacion adicional relaciona
con la enfermedad, signos'y
sintomas, diagnostico y manejo de
la enfermedad, en la web

|
[
https://www.rarasperoreales.es/ L'.
es/la-enfermedad-de-pompe/ i i
homepage. | A1
¢ " Sol, Argentina, vive con la
enfermedad de Pompe

Sanofi

Un compromiso poco frecuente con la enfermedad de Pompe
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