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¢ POR QUE PENSAR EN POMPE EN PACIENTES

ESTUDIADOS POR POLIMIOSITIS?

CASO CLINICO

La presentacion clinica de la Enfermedad de Pompe es muy heterogénea,
lo cual lleva a confundirla condistintas patologias, entre ellas la polimiositis.

PRESENTACION CLINICA:

En el siguiente cuadro se pueden ver las similitudes (marcadas en rojo) y Paciente masculino de 60 afos, con diagnostico de polimiositis, con debili-

diferencias entre ambas patologias. dad muscular progresiva, EMG con patron miopatico y elevacion de enzimas
musculares.
SOSPECHA
DIAGNOSTICA e POMPE | , o L .
TRATAMIENTO: Prednisolona 30 mg/dia, azatioprina 75 mg/dia y fisioterapia.
Origen Enfermedad autoinmune Déficit enzimatico de Alfa
GlucosidasaAcida (AGA) MOTIVO DE CONSULTA: Pobre respuesta al tratamiento
Patron de afectacion Debilidad axial y proximal: musculos de Debilidad axial y proximal: musculos de , _ ) _ _
muscular mas frecuente cintura escapular, pelviana, flexores de cintura escapular, pelviana, flexores de EXAMEN CLINICO: Atrofia en los musculos anterior ) posterior del brazo, en
cuello, deglucion, abdominales. cuello, deglucion, abdominales. muslos y caderas. La fuerza muscular en miembros superiores estaba dismi-
Compromiso respiratorio | Afeccion pulmonar intersticial Debilidad de musculos accesorios y nuida: proximal 3/5 \ 4/5 distal. En miembros inferiores también se observo
(patron restrictivo) diafragma (patron restrictivo) debilidad 2/5 proximal y 2/5 distal, ademas de hiporreflexia patelar. No habia
Comienzo Subagudo/ crénico Subagudo/ crénico déficit sensitivo. Signo de Gowers+.
CK Variable hasta varios 1000 de veces Variable desde normal hasta 10-15 veces ESTUDIOS SOLICITADOS: Hemog rama, estudios hormonales, funcion renal,
su valor normal su valor normal . .
electrolitos: normales. Enzimas musculares: CK: 69 U/l, aldolasa: 2,5 U/I,
RMN musculo Edema, atrofia e infiltracion grasa Edema, atrofia e infiltracion grasa LDH: 126 U/l, Aminotransferasas AST: 26 U/l, ALT 39 U/L. Perfil reumatolégi—
Biopsia Actividad inflamatoria, diferencia en el Aumento de glucdgeno lisosomal, vacuolas co: ANA: negativo, ENA: negativo. No se realizaron AEM ni AAM. Dosajede
tamario de las fibras, macrofagia, a veces PAS +. Pueden ser Inespecificas (infiltrado AGA en papel de filtro: alterado. confirmandose enfermedad de Pompe me-
inespecifica inflamatorio secundario) o normales (30%)*. ) i o] ! ) ) o
diante dosaje enzimatico en leucocitos y estudio genético.
Tratamiento Esteroides/inmunosupresores Reposicion enzimatica
TRATAMIENTO: Terapia de reemplazo enzimatico con AGA recombinante
Marcador de laboratorio Autoanticuerpos especificos de miositis Disminucion de la actividad de AGA en test ; . . T
y autoanticuerpos asociados a miositis de lagota en sangre seca 20mg/kg/14dias. A los 3 meses de seguimiento, se observo estabilidad de la

enfermedad y mejoria de la debilidad, mostrando fuerza de 3/5 de manera bi-
*En los paciente con Enfermedad de Pompela biopsia muscular no es diagndstica en mas de un 30 % de casos. Esto depende del mdsculo seleccionado lateral en lOS miembros inferiores El paCiente ContinUa en SegUimientO Cll’ni_
y el momento evolutivo de la enfermedad. i '

CO por reumatologia

¢Tienes algun paciente con estos sintomas?
Un examen rapido y sencillo con gota de sangre en papel '% . . . . . .
de filtro permite descartar la Enfermedad de Pompe.
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INFORMACION DESTINADA A LOS PROFESIONALES FACULTADOS PARA PRESCRIBIR O DISPENSAR MEDICAMENTOS.
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