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Introduccion

» Enfermedad de Pompe o Glucogenosis tipo Il.

» Baja incidencia.
e Su clinica es principalmente muscular.

» Enfermedad poco conocida e infradiagnosticada
gue se suele confundir con otras enfermedades.

> Polimiositis (25%)
o Distrofia de cinturas (16%)
o Otras miopatias (19%)

» Evaluar y diagnosticar la prevalencia de la
enfermedad.



Objetivos principales

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

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

e Con una hiperCPKemia asintomatica.
» Con un diagnostico previo de polimiositis.

» Con miopatia de causa no aclarada e insuficiencia respiratoria.



ODbjetivos secundarios

» Valorar el tiempo de demora entre el inicio de la
sintomatologia y el diagndstico de la enfermedad
de Pompe.



Metodologia (1)

» Estudio observacional y multicéntrico.
 Dos afos de duracion.

 Paclentes gue acudan a una consulta de Medicina Interna
con.
> Sospecha de miopatia de cinturas,
> Hipercpkemia asintomatica.
> Polimiositis
> Miopatia de origen no filiado que cursen con insuficiencia respiratoria.



Metodologia (2)

» Todos los pacientes han de firmar el consentimiento
Informado.

o Determinacion de la actividad de la maltasa acida:
> En gota seca.

o Actividad en leucocitos de sangre periférica.

o Determinacion confirmatoria en linfocitos.

 Estudio genético en pacientes confirmados.

o Obtencion de informacion clinica relevante.
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Metodologia (3)

o Pacientes totales incluidos en el estudio:
205

(0]

HiperCPKemia asintomatica: 46 (22.4%)

(0]

Miopatia de cinturas: 84 (41%)

o

Dermatomiositis/Polimiositis: 52 (25,4%)

(0]

Otras enfermedades: 23 (11,2%)



DEFICIT DE MALTASA ACIDA

Resultados

» Paciente de 63 anos.
» Con debilidad de cinturas.
» Diagnostico inicial de distrofia de cinturas.
e Comienzo de la clinica hace 29 afnos.

» Exploracion fisica:
o Debilidad muscular de cinturas.

o Marcha miopatica.
o Balance muscular de 4/5 en EESS y 3/5 en EEII.

» Exploracion complementaria:
» CPK: 133 UI/L

o Patrén restrictivo grave.
> Presiones inspiratorias y expiratorias disminuidas.



Resultados

Caso 2

» Paciente de 61 afos.

» Perdida progresiva de fuerza en EEII.
» Sensacion disneica a esfuerzos.

o Comienzo de la clinica hace 12 afios.
» Exploracion fisica:

[e]

Balance muscular de 3/5 en EEIl y 4/5 en EESS

» Exploracion complementaria:

[e]

[e]

[e]

EMG con patron miopatico.

CPK: 300 UI/L

Analitica con anti-Ro+.

Trastorno restrictivo moderado.

Presiones inspiratorias y expiratorias disminuidas.
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