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RESUMEN

Introduccién: La enfermedad de Pompe (EP) es un desorden metabélico autosémico recesivo
infrecuente que se produce por ausencia o deficiencia de la enzima lisosomal alfa-
glucosidasa acida en los tejidos de los individuos afectados.
Objetivo: El objetivo del presente consenso es revisar las pautas actuales y brindar recomen-
daciones para un correcto diagnéstico, evaluacién, manejo y tratamiento de los pacientes
con EP.
Meétodos: Se organizé un consenso que reunié profesionales nacionales y un invitado extran-
jero con experiencia en la EP en las areas de clinica médica, clinica pediatrica, diagnéstico
de laboratorio, neuropatologia, neumonologia, nutricién, neurologia, enfermedades meta-
bélicas, enfermedades neuromusculares (ENM) y rehabilitacién de pacientes con ENM. Se
realizé una revisién bibliografica de las publicaciones y los articulos relevantes sobre EP
existentes hasta la fecha, en forma individual y en reuniones en pequenos grupos, organi-
zados segln el drea de trabajo y la especialidad. Los términos finales del documento fueron
consensuados por todo el grupo de trabajo. Cada participante proporcioné su declaracién
de conflicto de intereses.
Conclusiones: Se elabor6 el Consenso Argentino para la Enfermedad de Pompe, considerando
aspectos de la fisiopatologia, la clinica, el diagnéstico y el tratamiento de esta enfermedad.
Tratdndose de una afeccién infrecuente, en la que los datos disponibles son limitados, las
presentes recomendaciones deben ser consideradas como opinién de expertos.
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Argentine consensus on the diagnosis, monitoring and treatment of
Pompe disease

RESUMEN

Introduction: Pompe disease (PD) is a rare autosomal recessive metabolic disorder which is
caused by the absence or deficiency of the acid alpha-glucosidase lysosomal enzyme in the
tissues of affected individuals.
Objective: The objective of this consensus is to review the current guidelines and pro-
vide recommendations for a correct diagnosis, evaluation, management, and treatment of
patients with PD.
Methods: We organized a consensus with a foreign guest and national professionals expe-
rienced in PD in the areas of clinic, pediatric clinic, laboratory diagnosis, neuropathology,
neumonology, nutrition, neurology, metabolic diseases, neuromuscular diseases (NMD) and
rehabilitation of patients with MND. We conducted a literature review of the existing publi-
cations and articles relevant to EP up to date, individually and in small group meetings
organized by field of work and specialty. The final terms of the document were agreed
upon by the entire working group. Each participant provided their declaration of conflict
of interests.
Conclusions: The Argentine Consensus for Pompe disease was developed, considering
aspects of the pathophysiology, clinical manifestations, diagnosis and treatment of this
disease. Being a rare condition for which the available data are limited, these recommenda-
tions should be considered as expert opinion.
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El presente Consenso Argentino para la Enfermedad de
Pompe fue desarrollado con el auspicio de la Sociedad Neuro-
légica Argentina y con la participacién de miembros del grupo
de trabajo en enfermedades del Sistema Nervioso Periférico. El
mismo no pretende incluir todos los posibles procedimientos
existentes, sino solo aquellos que se consideraron de mayor
relevancia. Tratdndose de una enfermedad poco frecuente,
los datos disponibles sobre la misma son limitados, por lo

que estas recomendaciones deben ser consideradas como una
opinién de expertos.

Vale la pena destacar que el seguimiento de este con-
senso no garantiza un resultado médico exitoso, debiendo
el médico tratante guiarse por su juicio y experiencia per-
sonal a la hora de escoger los procedimientos diagndsticos
y terapéuticos més oportunos en cada paciente en particu-
lar.
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