
Enfermedad de Pompe de aparición tardía: primer 
reporte de caso en Perú

Introducción: La enfermedad de Pompe de inicio tardío es una enzimopatía sumamente rara que se caracteriza 
por daño neuromuscular incapacitante y progresivo. Aun no existe consenso acerca del tratamiento, pero 
ensayos clínicos han mostrado que el reemplazo enzimático con alfa glucosidasa ácida recombinante podría 
enlentecer el curso natural de la enfermedad y mejorar el pronóstico. Caso clínico: Varón de 67 años con 
diagnóstico de enfermedad de Pompe desde hace 4 años, en tratamiento con rehabilitación física. Ingresó al 
servicio por celulitis de miembro inferior derecho que descompensa su cuadro de fondo llevándolo a una 
insuficiencia respiratoria severa. Es ingresado a ventilación mecánica, su evolución es tórpida debido a múltiples 
sobreinfecciones bacterianas asociadas a ventilador. Luego de 7 meses en ventilación mecánica a pesar de 
múltiples intentos de destete, se propone el tratamiento de reemplazo enzimático con alfa glucosidasa ácida 
recombinante. Dos semanas después inicia mejoría de parámetros ventilatorios y es dado de alta luego de 11 
meses de estancia hospitalaria. Conclusión: El tratamiento de reemplazo enzimático con alfa glucosidasa ácida 
recombinante, mostró un efecto positivo en la evolución de nuestro paciente.

Palabras clave: enfermedad del almacenamiento de glucógeno tipo II; terapéutica; insuficiencia 
respiratoria, Perú (Fuente: DeCS)

Late-onset Pompe disease: first case report in Peru
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Abstract

Introduction: Late-onset Pompe disease is an extremely rare enzyme characterized by incapacitating and 
progressive neuromuscular damage. There is still no consensus on treatment, but clinical trials have shown that 
enzymatic replacement with recombinant alpha-glucosidase acid could slow the natural course of the disease and 
improve prognosis. Clinical case: A 67-year-old man diagnosed with Pompe disease for 4 years, in treatment with 
physical rehabilitation. He entered the service for right lower limb cellulite that decompensates his background 
leading to severe respiratory failure. It is admitted to mechanical ventilation, its evolution is torrid due to multiple 
bacterial infections associated with fan. After 7 months in mechanical ventilation despite multiple weaning 
attempts, the enzymatic replacement treatment with recombinant acid alpha glucosidase is proposed. Two weeks 
later, he began improving ventilatory parameters and was discharged after 11 months of hospital stay. 
Conclusion: Enzymatic replacement treatment with recombinant acid alpha glucosidase showed a positive effect 
on the evolution of our patient.
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Reporte de caso

Introducción

La enfermedad de Pompe (enfermedad 
de almacenamiento de glucógeno tipo II o 

1,2
deficiencia de maltasa ácida)  es un trastorno 
lisosómico en el que las deficiencias de alfa 
glucosidasa ácida (GAA) conducen a 
acumulación intralisosómica de glucógeno en 
todos los tejidos, teniendo mayor repercusión en 

3,4
el músculo esquelético.  Se clasifica como 
enfermedad de Pompe (EP) infantil clásica 
cuando el inicio de los síntomas se da antes del 
primer año de vida y como EP de inicio tardío 
cuando los síntomas aparecen después de ese 

5, 6período, incluyendo a niños, jóvenes y adultos.

La EP de inicio tardío o atípica se 
caracteriza por una miopatía proximal de 
progresión lenta que, en última instancia, 
conduce a una profunda debilidad, desgaste 
muscular, dependencia de silla de ruedas e 

7 ,8
insuficiencia respiratoria.  Al ser una 
enfermedad sumamente rara y con un cuadro 
clínico poco específico, conlleva un reto 
diagnóstico. Comunicamos el caso de un 
paciente con EP de inicio tardío tratado con alfa 
glucosidasa ácida recombinante. De nuestro 
conocimiento, este es el primer caso reportado 
en Perú.

Paciente varón de 67 años con 
hipertensión arterial, que desde hace 14 años 
presenta fatiga, debilidad muscular proximal e 

hiporreflexia de evolución progresiva. Fue 
m a n e j a d o  i n i c i a l m e n t e  c o m o  u n a  
polineuropatía de etiología a determinar, 
indicando tratamiento de rehabilitación física 
con leve mejoría; a pesar de ello, el cuadro de 
debilidad progresó, sumándose disnea a 
medianos esfuerzos desde hace 4 años. 
Debido al progreso de la enfermedad, y sin 
mejora evidente ante la rehabilitación, se 
decidió investigar los antecedentes familiares, 
identificando que uno de sus familiares con 
parentesco de primer grado había sido 
diagnosticado con EP. Debido a este 
antecedente se solicitó pruebas diagnósticas 
para EP; el dosaje de enzimas por gotas de 
sangre en papel filtro mostró una relación 
neutra/ácida lisosomal de 68,2 (valor 
referencial: < 30) y el porcentaje de inhibición 
de alfa glucosidasa ácida, un valor de 95,3 (VR: 
< 88). La secuenciación de ADN reveló dos 
mutaciones heterocigotas del gen GAA: c.-32-
13T > G en el intrón 1 y p.R660C en el exón 14, 
confirmando el diagnóstico.

El paciente ingresa al Servicio de 
Emergencia por celulitis de miembro inferior 
derecho, recibiendo tratamiento antibiótico; al 
tercer día, su evolución es tórpida con 
extensión de la lesión, agregándose 
encefalopatía e insuficiencia respiratoria 
severa. Por tal motivo, es ingresado a la unidad 
de cuidados intensivos (UCI) donde se inicia 
ventilación mecánica (VM) y rotación de 

Introdução: A doença de Pompe de início tardio é uma enzimopatia extremamente rara 
caracterizada por danos neuromusculares incapacitantes e progressivos. Ainda não há consenso 
sobre o tratamento, mas ensaios clínicos mostraram que a substituição enzimática com alfa 
glucosidase ácida recombinante poderia retardar o curso natural da doença e melhorar o prognóstico. 
Caso clínico: Masculino de 67 anos com diagnóstico de doença de Pompe há 4 anos, em tratamento 
com reabilitação física. Entrou no serviço por celulite de membro inferior direito que descompensa 
seu quadro de fundo levando-o a uma insuficiência respiratória severa. É introduzido na ventilação 
mecânica, sua evolução é tórpida devido a múltiplas sobreinfecções bacterianas associadas a 
ventilador. Após 7 meses em ventilação mecânica apesar de múltiplas tentativas de desmame, 
propõe-se o tratamento de substituição enzimática com alfa glucosidase ácida recombinante. Duas 
semanas depois inicia melhorias de parâmetros ventilatórios e é dado alta após 11 meses de estadia 
hospitalar. Conclusão: O tratamento de substituição enzimática com alfa glucosidase ácida 
recombinante, mostrou um efeito positivo na evolução do nosso paciente. 

Palavras-chave: doença do armazenamento de glicogênio tipo II; terapêutica; insuficiência 
respiratória, Peru (Fonte: DeCS)
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Durante su estancia en UCI logra 
resolver el cuadro de celulitis, pero presenta 
múltiples sobreinfecciones bacterianas 
asociadas a la VM por patógenos como 
Acinetobacter baumannii extremo drogo 
resistente (XDR) y Pseudomona aeruginosa 
XDR que complican su evolución y extienden 
su estancia por más de 7 meses en UCI. Al 
octavo mes, la evolución es estacionaria, no se 
logra el retiro de la VM prolongada a pesar de 
múltiples intentos de “destete”. Se propone 
tratamiento de reemplazo enzimático con alfa 
glucosidasa ácida recombinante. Luego de dos 
semanas de iniciado el tratamiento, el paciente 
muestra mejoría de parámetros ventilatorio 
lográndose retirar la ventilación mecánica. El 
paciente es dado de alta 11 meses después de 
su ingreso (Figura 1).

Discusión

La EP es una patología sumamente 
rara, algunos estudios epidemiológicos 
sugieren que la incidencia global es de 

9aproximadamente 1:100000.  En el 2012, un 
estudio reportó que solo se tenían 88 pacientes 

10con esta enfermedad en toda América Latina.  
Aun no existen consensos acerca del 
tratamiento específico para la EP, un ensayo 
clínico controlado y aleatorizado mostró que el 
tratamiento de reemplazo enzimático con alfa 
glucosidasa ácida recombinante se asoció a 
mejoras en la deambulación (aumento de las 
distancias recorridas) y estabilización de la 
función respiratoria, pero no se sabe si la alfa 
glucosidasa ácida ejerce algún efecto positivo 
en los músculos respiratorios (diafragma o 
músculos intercostales) o si podría ayudar en 
pacientes con insuficiencia respiratoria ya 

11establecida.  El caso reporta a un paciente de 
67 años que fue diagnosticado con EP hace 
cuatro años que, por una complicación 
infecciosa, desarrol ló un cuadro de 
insuficiencia respiratoria severa. Nuestro 
paciente tuvo una estancia hospitalaria 
prolongada debido a la insuficiencia 
respiratoria y logró recuperarse luego de la 
administración de reemplazo enzimático con 
alfa glucosidasa ácida recombinante.

antibióticos. El diagnóstico de EP se realizó 
mediante el dosaje de enzimas por gotas de 
sangre en papel y una prueba confirmatoria de 
alta sensibilidad y especificidad: El análisis de 
ADN, el cual se recomienda en EP de inicio 
tardío por ser concluyente a diferencia de otras 

12
pruebas confirmatorias,  aunque el gold 
standard siga siendo el examen de actividad 

13enzimática en fibroblastos.

La insuficiencia respiratoria de nuestro 
paciente se debe a que la acumulación 
lisosómica de glucógeno en el músculo 
esquelético generó daño neuromuscular. Este 
daño no solo se presenta como debilidad de los 
músculos respiratorios, también se dan 
cambios en la distensibilidad de la pared 
torácica, el control respiratorio central y la 
deglución, que a su vez son responsables de 
tos ineficaz, hipoventilación alveolar, 
deformidades torácicas, apnea del sueño, 
atelectasia, hiperreactividad de las vías 

14,15
respiratorias y neumonía recurrente.

Criterios éticos

Para la redacción y poster ior  
publicación del presente reporte se solicitó el 
consentimiento informado del paciente. Las 
pautas de redacción se ciñeron a la guía Case 
Report (CARE por sus siglas en inglés) de la 
Journal of Medical Case Reports.

Conclusión

El reporte de este caso es importante, 
ya que la patología presentada es sumamente 
rara y más aún la evolución clínica luego del 
tratamiento con reemplazo enzimático, que 
podría sugerir un beneficio en la mejora clínica 
de pacientes con EP en ventilación mecánica 
por insuficiencia respiratoria. Este reporte abre 
la posibilidad para que futuros estudios 
comprueben el posible beneficio del 
tratamiento con reemplazo enzimático que 
presentamos en nuestro caso.

El cuadro clínico de nuestro paciente 
inició como fatiga y debilidad muscular proximal 
que fue progresando, similar a otros reportes de 
caso que sugieren que también se podría 
presentar ptosis, escoliosis, contracturas, 
macroglosia, dificultad para masticar, 
calambres musculares, diarrea e hipertrofia del 

16-18ventrículo izquierdo.
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Figura 1

Evolución de la enfermedad en el paciente
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