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RESUMEN

La enfermedad de Pompe es una enfermedad inusual de presentación temprana, causada por el déficit de la síntesis 
de α 1-4 glucosidasa ácida. Presentamos un caso de inicio insidioso descompensado evidenciándose dificultad 
respiratoria y cardiomiopatía. La enfermedad de Pompe es muy infrecuente, siendo el primer caso reportado en 
nuestro medio.

PALABRAS CLAVE: Cardiomiopatía dilatada, genética, pediatría (Fuente: DeCS BIREME)

SUMMARY

Pompe´s disease is a rare entity of early age presentation that is caused by a deficiency in the synthesis of α 
glucosidase 1-4. It has never been reported in the local literature. We present a case of insidious onset with respiratory 
distress and decompensated cardiomyopathy.
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INTRODUCCIÓN

 La glucogenosis tipo II o Enfermedad de Pompe 
es una enfermedad autosómica recesiva, que afecta 
la expresión del gen α glicosidasa ácida o maltasa 
ácida (1) ubicado en el brazo largo del cromosoma 
17 (17q25.2-q25.3) (2) que modifica la expresión 
de dicha proteína en los lisosomas produciéndose la 
acumulación progresiva de glucógeno intralisosomal.

 La variante de inicio temprano o infantil 
habitualmente se encuentra asociada a una actividad 
enzimática menor al 1%, su incidencia es de 1:333 333 
a 1:138 000 en las poblaciones taiwanesa y neerlandesa 
(3), en Latinoamérica es considerada una patología 
inusual; siendo esta la presentación más grave 

caracterizándose por miocardiopatía hipertrófica, 
hipotonía y debilidad muscular generalizada, seguida 
muerte por falla cardio-respiratoria antes del año de 
edad (4).

Caso Clínico

 Lactante mujer de 5 meses de edad, hija de padres 
no consanguíneos y con antecedente de crecimiento 
ponderal disminuido por presentar problemas de 
succión y alimentación; con pérdida de habilidades 
adquiridas de forma temprana y retraso global del 
desarrollo que ingresó al servicio de emergencia 
pediátrica del Hospital Central de la Fuerza Aérea 
del Perú, con historia de dificultad respiratoria severa 
de rápida instalación. Al examen clínico se encontró 
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compromiso general marcado, pálida, polipneica, 
con politirajes, aleteo nasal, taquicardia y saturación 
de oxígeno menor de 90%, diagnosticándose 
bronquiolitis.

 La evolución fue mala con empeoramiento del 
la insuficiencia respiratoria, requiriendo inicio de 
ventilación mecánica; recibió terapia antiviral y 
antibióticos de amplio espectro, disminuyendo la 
sintomatología.

 Posteriormente se realizó ecocardiograma 
evidenciándose Cardiopatía dilatada con severo 
compromiso de la función sistólica del ventrículo 
izquierdo (VI), engrosamiento del musculo y 
ecogenicidad normal del musculo cardiaco con 
miocardiopatía en fase de dilatación e hipoquinesia 
difusa severa de VI. La función sistólica de VI 
estaba reducida con una fracción de eyección en 
15%, diagnosticándosele insuficiencia cardiaca 
e iniciándose tratamiento de mantenimiento con 
digitálicos y diuréticos.

 Por este motivo se planteó la posibilidad de una 
enfermedad de depósito, realizándosele diversos 
estudios incluyendo un estudio enzimático en 
leucocitos en la Universidad de los Andes, Bogotá, 
Colombia, cuyo resultado fue alfa glucosidasa neutra/
inhibida positiva (Glucogenosis tipo II), confirmándose 
la Enfermedad de Pompe.

 La paciente falleció por arritmias cardiacas 
cumpliendo 9 meses de edad sin recibir terapia de 
reemplazo hormonal.

DISCUSIÓN

 En Perú se desconoce la incidencia de esta 
enfermedad, pero suponemos se encuentra 
subestimada, puesto que el diagnóstico no suele 
sospecharse, en Latinoamérica hemos encontrado 
reportes de pocos casos aislados y en series (5, 6,7).

 Se presentó el caso de una lactante de 5 meses con 
antecedente de problemas de succión y alimenta ción 
desde el nacimiento que evoluciona de manera tórpida 
con cuadro de dificultad respiratoria, de similar edad 
de presentación a los reportados en diversas series de 
casos (7,8,9,10,11).

 En España, Sabate y col (9), presento una serie 
de 12 casos de cardiomiopatía muy similares al de 
nuestra paciente que presentó cardiopatía dilatada 

con severo compromiso de la función sistólica, con 
electrocardiograma y ecocardiograma alterados, que 
presenta concomitantemente, pérdida de habilidades 
adquiridas de forma temprana y retraso global del 
desarrollo. Por otro lado en algunos pacientes también 
se pudo observar macroglosia y hepatomegalia similar 
a nuestro caso (5,6,7,8).

 La cardiopatía habitualmente se presenta como 
hipertrofia o dilatación ventricular y se deben a 
diversas causas, a menudo de origen genético, 
muestran cambios como engrosamiento del musculo 
y ecogenicidad anormal del músculo cardiaco con 
miocardiopatía en fase de dilatación e hipoquinesia 
difusa (5,7,8,9,10).

 Nuestro caso evolucionó de forma rápida como 
los presentados en la literatura, sobre todo sin 
la administración temprana de la enzima (7,11), 
falleciendo a los 9 meses de edad que es la edad media 
para precisar ventilación mecánica; sin tratamiento, es 
de 5,9 meses y el fallecimiento a una edad media de 8,7 
meses. Menos de 25% supera el año de vida y el 7,1% 
viven más de 2 años (12), aunque se han evidenciado 
casos de sobrevida con terapia de reemplazo hormonal 
hasta en 7 años (6).
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