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Resumen

Objetivos: Analizar las caracteristicas demogréficas, clinicas y distribucion geografica de los
pacientes espanoles con enfermedad de Pompe infantil y del adulto para conocer las regiones de
mayor incidencia, fenotipo, tratamiento, y sus necesidades sanitarias.

Métodos: Utilizamos los datos del Registro Espanol de la Enfermedad de Pompe entre los anos
2019-2020 de 84 pacientes con enfermedad de Pompe infantil y de inicio en la edad adulta de
Hospitales Espafoles participantes en el Registro de Enfermedades Raras y de Baja Prevalencia de
CIBERER. Se recogieron variables demograficas, antecedentes personales y familiares,
caracteristicas clinicas, pruebas complementarias, escalas funcionales e informacion del tratamiento
enzimatico sustitutivo.

Resultados: 80 de los casos corresponden a enfermedad de Pompe de inicio en el adulto, siendo 4 de
ellos infantil. El 55% son hombres. El 47% tiene antecedentes familiares de la enfermedad. La
comunidad auténoma de origen mas frecuente fue Andalucia (41%), siendo las comunidades donde
mas pacientes residen Andalucia (27%) y Catalufia (21%). La media de edad de inicio de sintomas
fue 26 anos. El sintoma de inicio mas frecuente fue la debilidad de EEII (35%). El 72% reciben
tratamiento enzimatico. E1 70% son auténomos para la deambulacion, precisando silla de ruedas el
10,5%. El 40% requieren ventilacion mecanica no invasiva. El retraso diagnéstico desde el primer
sintoma es de 9 afios de media siendo el retraso hasta el inicio del tratamiento de 12 anos.

Discusion: La enfermedad de Pompe es una enfermedad heterogénea. Recogemos los datos de los
primeros 84 pacientes con la enfermedad de Pompe tanto del adulto como infantil. Nuestro registro
permite la recogida de los datos clinicos de manera longitudinal. La prevalencia estimada en Espana
oscila entre los 400-700 casos.
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Conclusiones: El registro espaiol de la enfermedad de Pompe es una herramienta util que nos
permite definir una serie de caracteristicas clinicas y demograficas relevantes para la planificacion
de medidas sanitarias dirigidas a esta poblacion.
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