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Enfermedad de Pompe, carencia de maltasa acida

La Glucogenosis Tipo Il - llamada también enfermedad de pompe o deficiencia de maltasa
acida, es un trastorno metabdlico autosémico recesivo, causado por una acumulacion de
glucogeno en el lisosoma debido a la deficiencia de la enzima lisosomal alfa glucosidas acida
también es un error innato del metabolismo del glucégeno, raro, progresivo y muchas veces
fatal, que resulta de alteraciones en la actividad de la enzima hidrolasa lisosomal alfa-
glucosidasa acida, en todos los tejidos de los individuos afectados, la enfermedad tiene un
modo de herencia autosémico recesivo y sus manifestaciones clinicas comprenden un
espectro de fenotipos, con grados variables de miopatia, edad de inicio, afectacién de érganos
y sistemas, asi como la progresion hacia la muerte.

Existen dos variantes clinicas, una de inicio temprano o infantil y otro inicio tardio o del adulto,
en variantes infantiles las manifestaciones se presentan en el primer mes de vida con
hipotonia, debilidad muscular, cardiomegalia, dificultad para la alimentacién, fallo en el
crecimiento, dificultad respiratoria y sordera, Sin terapia de remplazo enzimatico, la
enfermedad es fatal en el primer afio de vida.

La variante tardia (juvenil o del adulto) se caracteriza por debilidad muscular proximal e
insuficiencia respiratoria, generalmente sin afectacion cardiaca.

Estadisticas

Estado clinico

Umbral de
sintomas

Pérdida/dano
muscular
irreversible

Muerte

1 10 25 50
Edad (afios)

Inicio infantil de la enfermedad (caracterizado por una progresion rapida
de la enfermedad, a menudo fatal antes del primer ano de vida)

— Inicié tardio de la enfermedad (caracterizado por una progresiéon implacable,
a menudo mortal)




CUADRO CLINICO

Los sintomas pueden ser un poco diferentes, dependiendo de cuando se presenta la
enfermedad. En los bebés, los sintomas incluyen:

Tipo clasico:

o Debilidad muscular

e Tono muscular pobre

o Higado agrandado

« Insuficiencia en ganar peso y de crecimiento al ritmo esperado (insuficiencia
de crecimiento)

o Problemas para respirar

o Problemas de alimentacion

» Infecciones en el sistema respiratorio

e Problemas de oido

Tipo no clasico:

« Retraso de las habilidades motrices (como revolcarse o sentarse)
e Los musculos debilitandose progresivamente

o Corazén anormalmente grande

e Problemas de respiracion

Tipo de comienzo tardio, que incluye la que comienza a la edad adulta:

o Las piernasy el tronco se debilitan progresivamente
o Problemas respiratorios

o Corazon agrandado

« Dificultad progresiva para andar

o Dolor muscular en una zona grande

o Pérdida de la capacidad de hacer ejercicio

o Caerse a menudo

« Infecciones pulmonares frecuentes

» Falta de aliento cuando haces ejercicio esforzandote
« Dolores de cabeza a las mafianas

o Cansarse durante el dia

o Pérdida de peso




No puedes tragar tan facilmente como antes

Ritmo cardiaco irregular

Aumento de la dificultad para oir

Niveles mas altos de creatina quinasa (CK por sus siglas en inglés), una encima
gue ayuda a que las funciones del cuerpo funcionen y suministran energia a
las células
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