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Resumen

Objetivos: Describir las características de los pacientes con enfermedad de Pompe de inicio juvenil (EPIJ),
subgrupo de los pacientes con enfermedad de Pompe de inicio tardío (EPIT), que comienzan con clínica entre
los 2 y los 18 años de edad.

Material y métodos: Describimos las características demográficas, clínicas y genéticas de todos los pacientes
con EPIJ y su progresión (utilizando el test de caminata de 6 Minutos -TC6M-, la capacidad vital forzada -
CVF- y los valores de Creatina Kinasa -CK-), en comparación con el resto de pacientes EPIT que se
encuentran en el Registro Español de Enfermedad de Pompe (REEP) con 122 pacientes actualmente.

Resultados: Identificamos 28 pacientes EPIJ (22,9%) en el REEP con 16 hombres (57%), mediana de edad de
inicio de 8,5 años. La mutación más frecuente fue c.32-13T>G en 19 pacientes (68%). La hiperCK fue la
razón de diagnóstico más común en 17 pacientes (61%). 19 pacientes (68%) desarrollaron síntomas
musculares, siendo la debilidad en miembros inferiores la más frecuente (13). 9 (34,6%) desarrollaron
síntomas respiratorios, 2 de ellos antes de los 18 años. Todos los pacientes EPIJ recibieron terapia de
reemplazo enzimático (TRE). Los pacientes EPIJ mostraron niveles de CK mayores en comparación con los
EPIT, con tendencia a disminuir con el tiempo, sin claras diferencias de CVF o TC6M (test Mann-Whitney).



Conclusión: La mayoría de los pacientes EPIJ fueron diagnosticados por hiperCK y debilidad en miembros
inferiores antes de los 18 años. No hemos identificado diferencias en la progresión claras entre los pacientes
EPIJ y los EPIT.
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