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Resumen

Objetivos: Definicion de la epidemiologia, caracteristicas clinicas, genéticas, clinicas y respuesta a
tratamiento de los pacientes con enfermedad de Pompe de Inicio Infantil (EPII) o Tardia (EPIT) en
Espafa.

Material y métodos: Desarrollo del Registro Espafol de Enfermedad de Pompe (REEP), iniciativa
del Grupo de Estudio Espafol de Pompe (GEEP), con un gestor de datos dedicado a la recogida de
datos de pacientes, previa firma de un consentimiento informado. Se analizaron datos de 122
pacientes incluidos entre 2019 y 2022 de 29 lugares en Espafa.



Resultados: 113 pacientes fueron clasificados EPIT y 9 pacientes como EPII. 6 pacientes EPII eran
varones (66,7%), con edad media de diagndstico (EMd) 0,42 afos. 60 pacientes EPIT fueron varones
(55,6%), con EMD 38,0 (DE 22,5). El lugar de nacimiento mas comun fue Andalucia (24 pacientes).
El origen de la familia (obtenido en 71 pacientes) fue Andalucia (42 progenitores). 94 EPIT eran
sintomaticos siendo el sintoma mas frecuente debilidad de miembros inferiores axial en el 61,5% de
los pacientes. 40 pacientes requirieron ventilacion, siendo invasiva 6. 107 pacientes tenian hiperCK,
(media de 749,48 UI/L, DE 536,46). La mutacion mas comun fue IVS1-13T>G (c.-13-32T>G), no
presente en los EPII. 81 (71,6%) pacientes EPIT y todos los EPII recibieron reemplazo enzimatico
con Myozyme™. 5 pacientes suspendieron tratamiento.

Conclusion: El Registro Espafol de Enfermedad de Pompe da informacion valorable acerca de la
demografia y las caracteristicas de los pacientes con esta enfermedad rara. Hay un predominio de
los pacientes EPIT con respecto a los EPI. Existe una mayor prevalencia en el Sur del pais.
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