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Resumen

Objetivos: Descripcion de la fisiopatologia de la enfermedad de Pompe. Revision de las secuencias
RM cuantitativas y su empleo en este grupo de pacientes. Seguimiento de una cohorte de pacientes
con LOPD mediante RM y pruebas funcionales.

Material y métodos: Estudio prospectivo observacional de 35 pacientes con LOPD, de los cuales 22
pacientes sintomaticos tratados, 3 pacientes sintomaticos no tratados y 10 pacientes asintomaticos.
Se realiz6 una RM basal y al afio de estudio usando la secuencia 3-point Dixon a todos los pacientes,
determinando el grado de atrofia muscular mediante una escala visual (Mercuri). El procesamiento y
analisis de las imagenes de RM se realiz6 mediante un software que permite cuantificar la fracciéon
grasa de un area de estudio (ROI).

Resultados: En pacientes con LOPD en tratamiento la RM permite detectar un incremento
significativo de 1,7% en el contenido de grasa de los musculos estudiados, a pesar de que no se
observd diferencias significativas en los resultados de los test de funciéon muscular en el mismo
periodo de tiempo. Los musculos con un grado de infiltraciéon grasa inferior al 20% (escala de
Mercuri) en el momento basal tenian menor incremento en la fraccion de grasa que aquellos
musculos con mas de 20% de infiltraciéon en el momento basal.

Conclusiones: Las secuencias cuantitativas de la RM (3-point Dixon) constituyen una herramienta
util en el seguimiento de los pacientes con LOPD, permitiendo detectar cambios sutiles en la
estructura muscular incluso en ausencia de progresion clinica.
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