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Nuestra experiencia

e Anos 1991-2012

e Biopsias musculares: 3.134 casos
— Inflamatorias: (PM/DM/IBM): > 200 casos
— Mitocondriales: 23 casos
— Glucogenosis: 28 casos (< 1%).

0..... | Du BAPS Gl

-
B



BIOPSIES MUSCUL, NERVI | ARTERIA TEMPORAL
IRA: 70%

MDI: 75%
Altres Serveis | Hospitals: 25%
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GLUCOGENOSIS CON AFECTACION MUSCULAR

TIPO DEFICIENCIA EPONIMO CLINICA OTROS
I Alfa-glucosidasa POMPE (4) Debilidad cinturas Corazon, higado..
i Enzima desramificante CORI-FORBES (2) | Debilidad Higado, corazén
v Enzima ramificante ANDERSEN (1) Atrofia? SN, Higado,
: s Intolerancia al
VvV Miofosfosrilasa Mc ARDLE (20) ejercicio, RDM No
: Intolerancia al i
VIl Fosfofructoquinasa TARUI (1) ejercicio, RDM Hemolisis
VIl Fosforilasa b kinasa Ir_ltolgrgnug ‘f’ll Corazon, higado
ejercicio, rigidez
IX Fosfogliceratoquinasa I Hemlisis, SNC
g g ejercicio, RDM
. Intolerancia al
X Fosfoglicerato mutasa ejercicio, RDM
: Intolerancia al
XI Lactato deshidrogenasa ejercicio, RDM
Xl Aldolasa (1981) Hemolisis
X1 Beta-enolasa (2001)
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Enf. de POMPE

No solo depositos de glucogeno, sino vacuolas

autofagicas (> autofagosomas) (cloroquina, rapamicina,
bortezomib....).

Afectacion de musculatura lisa? (arterias
cerebrales).

Formas infantiles muy graves (corazon, higado...).

Formas del adulto: miopatia de cinturas, hiper-CK,
afectacion diafragma, lengua, paraespinales..

Cribaje: Gota seca.
Terapia enzimatica sustitutiva eficaz.
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Enf. de ANDERSEN

Depositos de poliglucosanos (R a diastasa).
~ormas Infantiles muy graves.

—ormas del adulto:

— Polyglucosan body disease: Similar a ELA, con
vejiga neurdgena (antes urologo que
neurdélogo), demencia.
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Enf. de ANDERSEN
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Enf. de TARUI

Descrita en 1965.

No “segundo aliento”.

Artritis gotosa (uricemia miogenica).
Anemia hemolitica (eritroenzimopatica).
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Enf. de TARUI

Eritropatologia
Firuvactinasa (PK); sang total
Glucozafosfat izomerasa (GPI

Fosfofructocinasa (PFK); sang

cetllcolinesterasa CYIREE]
f-Fosfogluconat Deshidrogenasa
INDEX PE/HK

Glucosa-G-Fosfato Deshidrogena
Morfologia eritrocitaria; sang
ROE Immedista (H50Y; sang tota
ROE Incubada (HEEY; sang total
Frova del Glicernol Acidificat;

[ 8.4 - 1 Ul/gHhk 14 .2
([ 46 - UI/gHk 53

u i n.EE 4 IITJ% 4 W P 1
[ 6.2 - 1 Ul/gHhb 3,048 a.5/B
[ 255 - 4 Ul/gHb 415
([ 6.16 - 18 UIl/gHhb 9.40
[ 7.2 -1 10.49
(5. 70 - 9 Ul/gHb 2,30
(4.0 - g/l 4.4
(5.0 - g/l 5.2
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— 330 mgaL
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Enf. de Mc ARDLE

e Brian Mc Ardle en 1951.

 Intolerancia al ejercicio, rampas,
rabdomidlisis-mioglobinuria y eventual

fracaso renal.
e “Segundo aliento”.
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Enf. de Mc ARDLE
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Fosforilasa b kinasa

o Similar al Mc Ardle, pero:
— Lactato normal en FIET.
— No “segundo aliento”.
— Minimos depadsitos de glucogeno en la bx.
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Fosfoglicerato kinasa

e A.hemolitica + afectacidon del SNC.

 Parkinsonismo juvenil grave (antes de los
sintomas musculares).
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Nuestra experiencia

« Edad media de 50 anos, (16-79) anos.
e Masculino / Femenino (39/61) %.
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DIAGNOSTICOS
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FORMA DE PRESENTACION

OTROS - =
CALAMBRES
INSUFICIENCIA VENTILATORIA - 1

CALAMBRES ' 0

DEBILIDAD PERMANENTE - 1

3
INTOLERANCIA AL ESFUERZO -
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EVOLUCION
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Nuestra experiencia

» Edad Media de 50 anos, (16-79) anos.

* Valores de CK: media de 2.162 U/L, (40-
4.830) U/L.

e Tratamiento especifico: 2 pacientes con
E.Pompe.
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Nuestra experiencia
Test de i1squemia del antebrazo (FIET)

(Determinaciones seriadas de lactato y amonio)

 Periodo: 2002-2012

e Casos: 107 (56% Masculino). Edad: 41.7
(13-72)
— Ambas curvas planas: 8
— Lactato plano: 12 (9 Mc Ardle)
— Amonio plano: 17 (deficiencia de MAD)

e Casos “positivos”: 27%.
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CONCLUSIONES

Enfermedades raras (<1% en 20 anos y 3.000 bx).
Progresos y problemas:

— Aglucogenosis (GSD 0).

— Enf. de Lafora (GSD) encefalopatia +++.

— Tratamiento enzimatico sustitutivo (POMPE).

Presentacion muy variada: (sesgo muscular)

— Desde formas infantiles sisttmicas muy graves hasta
formas musculares del adulto (papel del internista).

Intolerancia al esfuerzo, rampas, RDM...
Utilidad del FIET (cribaje)

’
2. ﬂ A3L1Le
UNIVERSITAT DE BARCELONA BARCELONA
@ Hospital Universitari



CLINIC

BARCELONA

Hospital Universitari







	GLUCOGENOSIS MUSCULARES DEL ADULTO(NUESTRA EXPERIENCIA)14 Junio de 2013
	Nuestra experiencia
	Enf. de POMPE
	Enf. de ANDERSEN
	Enf. de TARUI
	Enf. de TARUI
	Enf. de Mc ARDLE
	Fosforilasa b kinasa
	Fosfoglicerato kinasa
	Nuestra experiencia
	Nuestra experiencia
	Nuestra experienciaTest de isquemia del antebrazo (FIET)(Determinaciones seriadas de lactato y amonio)
	CONCLUSIONES
	

