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IntroducciIntroduccióónn
Enfermedad de Pompe o Glucogenosis tipo II.

Baja incidencia.

Su clínica es principalmente muscular.

Enfermedad poco conocida e infradiagnosticada 
que se suele confundir con otras enfermedades.
◦ Polimiositis (25%)
◦ Distrofia de cinturas (16%)
◦ Otras miopatías (19%)

Evaluar y diagnosticar la prevalencia de la 
enfermedad.



Objetivos principalesObjetivos principales
Diagnosticar y determinar la prevalencia de la Enfermedad 
de Pompe entre los pacientes.

Que acuden a una consulta de Medicina Interna para estudio de una 
miopatía de cinturas.

Con una hiperCPKemia asintomática.

Con un diagnóstico previo de polimiositis.

Con miopatía de causa no aclarada e insuficiencia respiratoria.



Objetivos secundariosObjetivos secundarios

Valorar el tiempo de demora entre el inicio de la 
sintomatología y el diagnóstico de la enfermedad 
de Pompe.



MetodologMetodologíía (1)a (1)
Estudio observacional y multicéntrico.

Dos años de duración.

Pacientes que acudan a una consulta de Medicina Interna 
con:
◦ Sospecha de miopatía de cinturas, 
◦ Hipercpkemia asintomática.
◦ Polimiositis
◦ Miopatía de origen no filiado que cursen con insuficiencia respiratoria.



MetodologMetodologíía (2)a (2)
Todos los pacientes han de firmar el consentimiento 
informado.

Determinación de la actividad de la maltasa ácida:
◦ En gota seca.
◦ Actividad en leucocitos de sangre periférica.

Determinación confirmatoria en linfocitos.

Estudio genético en pacientes confirmados.

Obtención de información clínica relevante.



Hospital Vall d’Hebron

Dr. Jordi Pérez
Dr. Albert Selva

D. Luis Gallego

Miopatía de cinturas
Laboratorio (pacientes con 

hiperCPKémia asintomática)

Realizar DBS

Enviar al Dr. Cristobal Colón

Unidad de Detección Precoz Neonatal y 
Errores Congénitos del Metabolismo

Hospital Universitario de Santiago

Dra. Domínguez

Centro de Investigaciones en Bioquímica
y Biología Molecular – Nanomedicina

CIBER de Enfermedades Raras

POMPE POSITIVO

NEGATIVO

POSITIVO/DUDOSO

Realizar Determinacón Enzimática en Linfocitos

Enviar al Dr. Luis Mª Jiménez

Servicio de Bioquímica Clínica
Laboratorio de Metabolopatías

Hospital Universitario Virgen del Rocío

POSITIVO/DUDOSO

Realizar Estudio Genético

Enviar al Dr. Jesús Solera

Unidad de Oncogenética Molecular
Instituto de Genética Médica y Molecular (INGEMM)

Hospital Universitario La Paz

Hospital Clinic

Dr. Josep Mª Grau
Dra. Carmen Visiedo

D. Luis Gallego

Miopatía de cinturas
Laboratorio (pacientes con 
hiperCPKemia asintomática)

Realizar DBS

Enviar a la Dra. Mª José Coll

Centro de Diagnóstico Biomédico
Bioquímica y Genética Molecular

Hospital Clinic

NEGATIVO

POSITIVO/DUDOSO

97 81

9

7

2

94 78 3 3

NEGATIVO

NEGATIVO

1 0

01

2

1

0

4

Otros hospitales

Hosp. Viígen del Rocío
Hosp. Lozano Blesa
Hosp. De Tarrassa

18

1

1

17

0

0

1



MetodologMetodologíía (3)a (3)
Pacientes totales incluidos en el estudio: 
205

◦ HiperCPKemia asintomática: 46 (22.4%)

◦ Miopatía de cinturas: 84 (41%)

◦ Dermatomiositis/Polimiositis: 52 (25,4%)

◦ Otras enfermedades: 23 (11,2%)



ResultadosResultados
Caso 1

Paciente de 63 años.
Con debilidad de cinturas.
Diagnóstico inicial de distrofia de cinturas.
Comienzo de la clínica hace 29 años.
Exploración física:
◦ Debilidad muscular de cinturas.
◦ Marcha miopática.
◦ Balance muscular de 4/5 en EESS y 3/5 en EEII.

Exploración complementaria:
◦ CPK: 133 UI/L
◦ Patrón restrictivo grave.
◦ Presiones inspiratorias y expiratorias disminuidas.



ResultadosResultados
Caso 2

Paciente de 61 años.
Pérdida progresiva de fuerza en EEII.
Sensación disneica a esfuerzos.
Comienzo de la clínica hace 12 años.
Exploración física:
◦ Balance muscular de 3/5 en EEII y 4/5 en EESS

Exploración complementaria:
◦ EMG con patrón miopático.
◦ CPK: 300 UI/L
◦ Analítica con anti-Ro+.
◦ Trastorno restrictivo moderado.
◦ Presiones inspiratorias y expiratorias disminuidas.
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