La SEMI y Sanofi-Genzyme lideraran un proyecto de investigacion
sobre la Enfermedad de Pompe

e La Enfermedad de Pompe es una patologia rara que puede afectar a hombres y
mujeres de cualquier edad y que tiene origen genético

e En la actualidad, la Enfermedad de Pompe no tiene cura pero existen tratamientos
para el manejo de los sintomas y la progresion de la patologia

e El proyecto de investigacion recibe el nombre de “Deteccion de la Enfermedad de
Pompe de Inicio Tardio en pacientes de unidades de Medicina Interna”

e Se trata de un estudio multicéntrico llevado a cabo en 15 hospitales repartidos por
todo el territorio nacional

Madrid, 12 de diciembre de 2017. Aunque en los ultimos afios las enfermedades raras son
cada vez mas notorias y reconocidas por gran parte de la poblacién, todavia muchas de ellas
son una gran incognita para el ciudadano de a pie. Una de ellas es la Enfermedad de Pompe,
que puede afectar a hombres y mujeres de cualquier edad y que tiene origen genético.

En la actualidad, esta patologia no tiene cura pero existen tratamientos para el manejo de los
sintomas y la progresion de la patologia. Precisamente para continuar investigando en este
campo, la Sociedad Espafiola de Medicina Interna (SEMI), con la colaboracién de Sanofi-
Genzyme, liderard un proyecto de investigacion sobre esta enfermedad, bajo el nombre:
“Deteccidn de la Enfermedad de Pompe de Inicio Tardio en pacientes de unidades de Medicina
Interna”.

Ambas instituciones han firmado un acuerdo de colaboracién para llevar a cabo este estudio
multicéntrico que se desarrollara en un total de 15 hospitales repartidos por todo el territorio
nacional. Los coordinadores encargados del proyecto son los miembros del Grupo de Trabajo
de Enfermedades Minoritarias de la SEMI: Dra. Ménica Lépez, Dr. Jordi Pérez, Dr. Miguel Angel
Barba, Dr. Alberto Rivera y Dr. Josep M. Grau.

Con este estudio pretenden investigar sobre la prevalencia de la Enfermedad de Pompe en
Unidades de Medicina Interna entre pacientes adultos con sospecha de algunas enfermedades
como cualquier tipo de miopatia con diagndstico no aclarado, Sindrome de Apnea Obstructiva
del Suefio, hiperCPKemia asintomatica o paucisintomatica o hiperCPKemia bajo tratamiento
con estatinas.
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