


¢, Qué temas trataremos hoy?

 ;,Qué es una Enfermedad Rara”?

 ;Qué es la enfermedad de Pompe”?

 ;Cual es su mecanismo de herencia?

e Presentaciones de la Enfermedad de Pompe

e SIgNOS y Sintomas

« Diagndstico

« Tratamiento

 ;, Cuando acudir a los servicios de salud de manera
prioritaria”?




;, Qué es una Enfermedad Rara?



Hablemos de cifras...

1. Una enfermedad que afecta a un porcentaje
pequeno de la poblacion:
« Cronicamente debilitante.
« No tiene un tratamiento curativo especifico.
e Sin Manejo adecuado puede terminar en la
muerte

2. Existen unas 7,000 enfermedades raras
diferentes.

3. El 80% de las enfermedades raras tiene algun
origen genético.

4. El 7% de la poblacion a nivel mundial, padecen
de una enfermedad rara.




;, Qué es la Enfermedad
de Pompe?

También conocida como:

e Glucogenosis tipo 2.

e Deficiencia de maltasa acida.

e Deficiencia de alfa glucosidasa acida.
« Miopatia metabdlica.



;, COMo se produce”?

o . Enfermedad neuromuscular

N, . afecta musculos).
Afeccion genética que produce una ( )

insuficiencia en mi organismo de |

una sustancia conocida como U S . De progresion lenta y es una
enzima (Alfa glucosidasa acida 6 condicion de por vida.
Maltasa acida). |

@Confuno’e con otras enfermedades.

1 caso de enfermedad de Pompe por cada 40,000 habitantes.



;, COMo se produce”?

En situaciones normales:

La Célula

- Unidad basica funcional del
‘ ser humano. ‘

Lisosomas

- Organelos que actian
~ como plantas de reciclaje.

Enzimas

Sustancias que procesan
los residuos antes de
eliminarlos.




;, COMo se produce”?

En la enfermedad de Pompe...

| Se produzca suficiente
evitandoque | enzima (Alfa glucosidasa
acida) para un
funcionamiento normal.

Sucede una mutacion

(heredamos genes - .
danados). | |

Dana el musculo y
lo debilita.

- provocandoque  Se acumule “glucégenc’

A ° en las células.
s
y por ende
.
| | Se genere un mal
- provocando que funcionamiento de la

célula.



¢ Como es el mecanismo
de herencia?

Es una enfermedad genética,

se adquiere desde que somos un
bebe en formacion. Sin embargo, los
sintomas los puedes presentar
después (5, 10, 20, 25 0 mas anos).



Todo dependera de la informacion
genetica de tus padres

Ambos portadores Un portador y un afectado Un afectado y uno sano

Es el caso mas comun.
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Todo dependera de la informacion
genética de tus padres

Un portador y uno sano Ambos afectados
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Presentaciones de |a
Enfermedad de Pompe

Existen dos presentaciones clinicas:
« Pompe de Inicio Infantil.
« Pompe de inicio tardio.



Presentaciones de la Enfermedad

de Pompe

® ¢ ¢

- Aumento
Debilidad del tamafio Problemas
muscular del corazén respiratorios

Debilidad
muscular
(cinturay
hombros)

Neumonias
constantes

.................................................................................

Problemas
respiratorios




Signos y Sintomas



; Qué signos vy sintomas se asocian a la
Enfermedad de Pompe?

Dificultad para subir Dolores musculares, Anormalidades al caminar Dolores de cabeza al
escaleras. principalmente a nivel de la (marcha de base ancha o levantarse por la manana
cintura (dolor lumbar). caminado de pato), (cefalea matutina).
caidas frecuentes.




¢, Qué signos v sintomas se asocian a la
Enfermedad de Pompe?

Fatiga o dificultad para la Te cuesta mucho BaJa ganancia de peso y Neumonias a repeticion
respiracion. alimentarme (masticar) musculos que se van

A

haciendo cada vez
mas débiles.




¢;, Como se realiza el diagndstico?

El médico especialista solicita las
pruebas de acuerdo con la evaluacion
de signos y sintomas.



.os examenes gue deben realizarse:

Medicion Enzimatica

Se analiza en las células del paciente si se produce 0 no
la enzima que permite que los lisosomas metabolicen
los residuos.

¢
fffffffffffffffffffffffffff
Prueba de Tamizaje Prueba Confirmatoria
Andlisis en papel filtro o ~Andlisis en leucocitos.

DBS (gota de sangre
seca en papel ).

v

DATOS DEL PACIENTE




.os examenes gue deben realizarse:

Analisis Molecular Pruebas Complementarias

Busca la variante genética responsable de Son pruebas que se realizan con el objetivo de concluir
la enfermedad. de manera definitiva el diagndstico por laboratorio.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, S S




¢;,Cual es el tratamiento?

La enfermedad Pompe no se cura,
sin embargo si se lleva un tratamiento
apegado a la recomendacion del
meédico, se podra llevar una vida lo
mas normal posible y prevenir

las complicaciones.



Terapia de Reemplazo Enzimatico (TRE)

;,Como? ¢, Que? ~ ¢Cuando? ;Para?
Por via intravenosa. Medicamento que De acuerdo con el - «Mejorar los sintomas.
- contienelaenzmaqueno | esquemade tratamiento =« Estabilizacion de la
se esta produciendo © | definido por el médico enfermedad. 1
dentro del cuerpo, para tratante. | «Freno de la progresion de
descomponer la enfermedad. |
correctamente el . ‘ .

glucdgeno .




Adiclonalmente considerar:

" Tener presente que los tratamientos son particulares de /\

\/ acuerdo con cada paciente en especifico. ~

Dieta rica en proteinas (cerca de 30% de
mas) y suplemento con L-Alanina
(0,14g/Kg/dia).

Ventilacion no invasiva, traqueotomia,
técnicas fisioterapéuticas de auxilio en
la tos.

Ejercicios cortos (20 a 45 segundos), &
dirigidos a las fibras musculares tipo &
(de contraccion rapida). Uso de auxilio ‘ |
para locomocion o reposo (baston, silla
de ruedas, almohadas ergonémicas,
etc.)

Terapia con antibiodticos para las
infecciones respiratorias, cardiotonicos,
IECA, etc.




;, Cuando acudir a los servicios
de salud de manera prioritaria”



SI presentas algunos de los
&gwentes smtomas

Si tengo dificultad para Si tengo fiebre. - Sitengo caidas constantes o Vémitos
respirar. golpes fuertes por las caidas, (reflujo gastroesofagico).
P L incluyendo fracturas. L

o Dolores de cabeza :
| constantes, principalmente
P por la manana. |

Perdida constante de Fatiga constante. Sensacion de ahogo.
PESO. o o




iRevisemos |o aprendido!




iGracias por tu atencion!
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