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RESUMEN

La enfermedad de Pompe, o deficiencia de
maltasa dcida o glucogenosis tipo II, es una
grave enfermedad genética, autosémicarecesiva,
progresiva, poco frecuente, causada por la
deficiencia en la enzima alfa glucosidasa.

En la edad pediatrica, puede presentarse con
la “forma cldsica”, la mds conocida, con grave
compromiso cardiaco y franca hipotonia, o con
la “forma no cldsica”, con comienzo temprano
del compromiso motor. La “forma de comienzo
tardio” del adulto también puede ocurrir en la
infancia o en la adolescencia.

Se actualizan los hallazgos clinicos y de
diagnéstico disponibles, ya que un tratamiento
temprano con reemplazo de la enzima faltante
puede mejorar la supervivencia y la calidad de
vida del paciente. Se revisan los beneficios y los
efectos adversos del tratamiento disponible y
nuevas lineas de investigacién terapéutica.
Palabras clave: enfermedad de Pompe, glucogenosis
tipo II, miocardiopatias, hipotonia muscular,
trastornos motores.
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INTRODUCCION

La enfermedad de Pompe (EP),
conocida también como deficiencia de
maltasa dcida o glucogenosis tipo 1I,
es una afeccién genética, autosémica
recesiva, grave, progresiva, poco
frecuente, causada por la deficiencia
en la enzima alfa glucosidasa dcida
(AGA).!

Reconocida como el primer
desorden de almacenamiento
lisosomal, fue descrita por Johannes
Pompe, patélogo holandés, en 1932,
en una nifia fallecida con grave
debilidad muscular y miocardiopatia
hipertréfica, con depésito de

glucégeno en el corazén, en el
higado, en los rifiones y en el musculo
esquelético.? En 1979, Hers® demostré
que la acumulacién de glucégeno la
producia la deficiencia de maltasa
dcida en los lisosomas.

Se identific6 el gen (GAA) de
esta enzima en el brazo largo del
cromosoma 17 y se han descrito mds
de 450 mutaciones.*

Tiene un amplio espectro de
fenotipos, sintomas, edad de inicio,
progresiéon y afectacién de los
distintos 6rganos. Se diferencian la
EP infantil (EPI) y la de inicio tardio
(EPT), y hay formas intermedias.

La incidencia combinada de
todas las formas clinicas se estima
de 1:40000 a 1:300000, dependiendo
de la etnia y de las zonas geograéficas
estudiadas.’

DESCRIPCION CLINICA
Y EVOLUCION NATURAL

Se adopta la denominacién del
American College of Medical Genetics
(ACMG),® que incluye la forma
“infantil cldsica” (EPIC), descrita con
mds frecuencia, con cardiomegalia
grave, hepatomegalia, hipotonia desde
el nacimiento y muerte temprana; la
forma “infantil no cldsica” (EPINC),
que se manifiesta desde el primer
afio, pero con progresién mads lenta
y miocardiopatia menos grave;® y la
EPT, que se manifiesta en la nifiez o
en la juventud y, en el adulto, entre la
segunda y la sexta década de la vida,
con miopatia lentamente progresiva,
por lo general, sin miocardiopatia.

La EPIC se presenta a la edad
mediana de 2 meses (0-12) con
dificultades alimentarias y falla de
crecimiento en el 44-97 % de los casos,
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miocardiopatia en el 50-92 %, hipotonia en el
20-63 % y dificultad respiratoria en el 27-78 %.

La edad media de fallecimiento comunicada
fue a los 8,7 meses (0,3-73), y la sobrevida a los
12 meses de edad fue del 25,7 %, y, para el grupo
que sobrevivid sin asistencia respiratoria, del
16,9 %. A los 18 meses, la sobrevida fue del 12,3 %
y del 6,7 %, respectivamente.”?

Los primeros sintomas de la EPINC son el
retraso en la maduracién motora y la debilidad
muscular con una edad mediana de presentacién
alos 2,6 afos (0,5-13) y de diagndstico a los 4 afios
(0-16).1°

Manifestaciones neuromusculares

Se presentan entre los 0 y los 4 meses en la
EPIC y son hipotonia desde el nacimiento con
hipo- o arreflexia y debilidad en los musculos
de la cara (facies caracteristica), del tronco y
de las extremidades. La mayor afectacién es de
los musculos proximales de las extremidades
inferiores. Aparecen patrones de movimiento
compensatorios por la gran debilidad y la
escasa movilidad que causan deformidades
y retracciones articulares. La debilidad de la
musculatura orolingual y diafragmadtica
afecta precozmente las funciones deglutoria
y respiratoria, con retraso en el lenguaje
expresivo.”!!

En la EPINGC, son més afectados los musculos
flexores del cuello, lo que dificulta levantar la
cabeza desde la posicién supina. La debilidad
proximal en los miembros causa caidas frecuentes,
dificultad para subir escaleras, para correr y
practicar deportes. En el 50 % de los nifios, se
describe facies miopadtica, escoliosis, ausencia de
reflejos. No se encontraron disfagia ni trastornos
del lenguaje, salvo 1 caso.'?

En la EPT (nifios, jévenes, adultos), hay
disfuncién muscular progresiva, de los musculos
proximales de los miembros inferiores y
paratroncales, luego del diafragma y de los
musculos respiratorios accesorios."

Manifestaciones respiratorias

En la EPIC, la insuficiencia respiratoria causa
morbimortalidad temprana. La debilidad de
los musculos respiratorios, la alteraciéon del
mecanismo de la tos y de la deglucién provocan
infecciones respiratorias de las vias altas y
neumonias repetidas.'

En la EPINC, el 48 % de los nifios tiene
disminucién de la capacidad vital forzada y, a
los 9 afios de edad mediana (rango: 5-16 afios),

requiere ventilacion asistida o fallece.®

El trastorno respiratorio del suefio se
manifiesta con letargia, irritabilidad, ronquidos
nocturnos o apneas.'®

Manifestaciones cardiacas

En la EPIC, la hipertrofia ventricular,
predominante en la pared posterior del ventriculo
izquierdo y septum interventricular, puede
manifestarse aun intradtero. Puede haber
obstruccidn a la salida del ventriculo izquierdo.
La evolucién rdpida y progresiva deriva en
una miocardiopatfa dilatada con insuficiencia
cardfaca terminal. La fraccién de eyeccién cae
después de los 5 meses de edad. El depdsito
de glucégeno puede provocar trastornos de
conduccién, arritmias ventriculares graves,
perfusién coronaria inadecuada, isquemia
subendocdrdica y riesgo de muerte stbita.'

El compromiso cardiaco en la EPINC se
encontrod solo en el 10 % de los casos.!

Manifestaciones gastrointestinales y
nutricionales

En los lactantes, la hipotonia facial, la
macroglosia y la debilidad motora oral causan
dificultad para succionar, lo que afecta el
crecimiento y la ganancia de peso. La debilidad
muscular puede provocar disfagia, reflujo
gastroesofdgico, gastroparesia y estrefiimiento.
Puede haber hepatomegalia y / 0 esplenomegalia.'*

Examenes complementarios y

métodos de diagnostico (Tabla 1)
El dafio muscular produce elevacién conjunta

de la creatina-fosfocinasa (CPK) (1500 UI o

2000 UI) y de las transaminasas hepéticas.”

¢ Electrocardiograma: revela la miocardiopatia
con hipertrofia ventricular y trastornos del
ritmo. Acortamiento PR, QRS muy amplio.®™®

e Electromiograma: en la EPI, muestra
irritabilidad de membrana y actividad
denervatoria, con descargas repetitivas de alta
frecuencia. Puede haber descargas mioténicas,
en ausencia de miotonia clinica. La contraccién
voluntaria muestra potenciales de unidad
motora polifasicos breves y de baja amplitud.”
En la EPT, hay hallazgos compatibles con
miopatia en los musculos proximales y/o
actividad denervatoria en los paravertebrales.”

e Imagenes: la radiografia de térax en la
EPIC muestra cardiomegalia, reduccién del
volumen pulmonar y/o dreas de atelectasia.
En la EPT, suele ser normal.”



La resonancia magnética (RM) es muy ntil
en la EPT; permite determinar el patrén y la
extension del compromiso muscular.?!

* Actividad enzimatica: fundamental para
el diagnostico; se mide por fluorometria,
colorimetria o por espectrometria de masa
en tdndem. Por su accesibilidad y rapidez, el
primer test diagndstico es en gotas de sangre
en papel de filtro (GSPF). Un resultado positivo
debe confirmarse en linfocitos, leucocitos,
mdusculo o fibroblastos; este tltimo es el gold
standard del diagnostico, pero es invasivo y el
resultado puede demorar hasta 6 semanas.
La metodologia de la espectrometria de
masa sugiere que la medicién en sangre es
comparable con la de fibroblastos.?%

Estudios bioquimicos
complementarios a la actividad enzimatica

El tetrasacdrido de glucosa (Glc4) es un
biomarcador urinario complementario de
la actividad enzimadtica y permite evaluar la
respuesta al tratamiento. Se han reportado
niveles francamente elevados de Glc4 en la EPI a
diferencia de la EPT.*

Biopsia muscular

Una toma del sector mds comprometido
clinicamente podrd aportar a la hipétesis
diagnoéstica de EP u orientar un diagnoéstico
alternativo.”

TaBLA 1. Exdmenes complementarios y métodos de diagnésticos
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En la EPIC, se presenta una grave miopatia
vacuolar con acumulacién de glucégeno, técnica
de dcido peryédico de Schiff (periodic acid Schiff;
PAS, por sus siglas en inglés) positiva y fosfatasa
dcida positiva (marcador lisosomal y de autofagia).
Existe disminucién de miofibrillas, observable
con miosina ATPasa. A nivel ultraestructural, se
suele observar glucégeno intra- y extralisosomal,
distorsion de la estructura con disminucién notable
de miofibrillas y vacuolas autofédgicas.

En la EPT, puede haber biopsias normales o
de caracteristicas graves similares a las de la EP1.

Con una biopsia sugestiva de EP, debe
confirmarse el diagndstico con dosaje enzimatico
o de acido desoxirribonucleico (ADN).? Una
biopsia normal o inespecifica no excluye el
diagnéstico de EP.

Estudios moleculares (ADN)

El gen GAA, en el cromosoma 17q25,
consta de 20 exones. Origina una proteina de
952 aminodcidos. De las mds de 500 variantes
de secuencia descritas, mds de 350 presentan
algtin grado de patogenicidad, unas 90 fueron
clasificadas como mutaciones no patogénicas
y mds de 90 tenian significado incierto.* Las
alteraciones incluyen mutaciones sin sentido,
con cambio de sentido, que afectan el splicing,
deleciones/inserciones, entre otras.*

Casi el 50 % de los pacientes caucdsicos con
EPT tienen la mutacion intrénica c.-32-13T>G,
que afecta el splicing, y nunca fue hallada en los

Examenes complementarios

Hallazgos

CPK

GOT, GPT, LDH
Radiografia de térax
Electrocardiograma

Ecocardiograma

Elevacién no mayor de 1500-2000 UI/1.55

Elevacion.?
Cardiomegalia.”
PR corto, QRS ancho.

Cardiomiopatia hipertréfica con o sin obstruccién del tracto de salida.

Electromiograma

RNM (no se indica de rutina)

Frotis de sangre periférica
(por evaluar)

En estadios tardios, miocardiopatia dilatada.>®

Forma infantil, descargas repetitivas de alta frecuencia, descargas mioténicas,
PUM polifésicos breves y de baja amplitud con la contraccién voluntaria.
Forma de inicio tardio, miopatia en los musculos proximales sin actividad
denervatoria o restringida a grupos especificos, como paravertebrales.?”?

Mayor afectacién de los misculos axiales; el compromiso
de los paravertebrales lumbares y del psoas es universal.
Las imdgenes en T1 son suficientes para una adecuada evaluacién.*

Linfocitos vacuolados PAS positivos.

CPK: creatina fosfocinasa; PAS: técnica de dcido peryédico de Schiff; PUM: potenciales de unidad motora;
RNM: resonancia nuclear magnética; GOT: glutamato-oxalacetato transaminasa; GPT: glutamato-piruvato transaminasa;

LDH: lactato deshidrogenasa.
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pacientes con EPI, por lo que su presencia en uno
de los alelos la excluiria.

No existe una estricta correlacién genotipo-
fenotipo, pero la presencia de mutaciones sin
sentido en los dos alelos del gen, que producen
una protefna trunca, se asocia con la EPIC.

Otros factores (genéticos y ambientales)
pueden influir en el fenotipo, por lo que pacientes
con las mismas mutaciones pueden presentar
fenotipos clinicamente diferentes. El andlisis
genético, si el caso indice es conocido, permite
el diagndstico prenatal y la identificacion de
individuos portadores.®

Existe pseudodeficiencia de AGA, con
actividad enzimadtica descendida in vitro, pero la
actividad in vivo es suficiente para no desarrollar
la enfermedad. El diagndéstico se hace por la

TaBLA 2. Diagndsticos diferenciales en la forma “infantil cldsica”

presencia de las mutaciones c.1726G>A (p.G576S)
y ¢.2065G>A (p.E689K) en el mismo alelo (en cis)
y ambas en homocigosis.

Se aconseja estudiar a los familiares de los
pacientes con diagnéstico confirmado, con riesgo,
en especial, en los hermanos por su cardcter
recesivo y por la posibilidad de que la EP se
mantenga silente por tiempo prolongado.*

Diagnosticos diferenciales (Tablas 2 y 3)

En la EPIC, la cardiomegalia y la hipotonia
son los signos principales. La primera
debe diferenciarse de miocarditis virales,
miocardiopatia hipertréfica, enfermedades
mitocondriales, de defectos de transporte de
carnitina y de oxidacién de dcidos grasos.

Signos y sintomas compartidos

Enfermedades relevantes

Hipotonia, debilidad proximal progresivas, arreflexia,
insuficiencia respiratoria

Hipotonia, macroglosia
Hipotonia, hepatomegalia

Hipotonia, debilidad muscular y CPK elevada

Hipertrofia biventricular

Hepatomegalia, cardiomegalia, miocardiopatfa,
compromiso respiratorio, debilidad muscular, hipoacusia

Cardiomegalia, disnea, insuficiencia respiratoria,
dificultades en la alimentacién

Cardiomiopatia, miopatia, CPK elevada, hipotonia

Cardiomegalia, cardiomiopatia hipertréfica, miopatia, hipotonia
Almacenamiento vacuolar del glucégeno

Atrofia espinal infantil tipo I
Neuropatias congénitas
Miopatias congénitas (ROT +/-)

Hipotiroidismo, trisomifa 21
Enfermedades peroxisomales

Distrofias musculares
Trastornos de la beta-oxidacion
Enfermedades mitocondriales

Miocardiopatia hipertréfica idiopatica
Enfermedad mitocondrial,
cadena respiratoria

Anomalias cardfacas congénitas
Miocarditis

Enfermedad del almacenamiento
del glucégeno IlL.a y IV

Enfermedad de Danon

ROT: reflejos osteotendinosos; CPK: creatina-fosfocinasa.

TaBLA 3. Diagndsticos diferenciales en la forma infantil “no cldsica” de inicio a partir del afio de edad

Signos y sintomas compartidos

Enfermedades relevantes

Elevacién de CPK, debilidad proximal

Debilidad muscular, dificultad respiratoria
Elevacién de CPK, intolerancia al ejercicio
Hipotonia, debilidad muscular, elevacién de CPK

Debilidad proximal y en los musculos del cuello.
Aumento de CPK

Debilidad muscular, compromiso respiratorio, arritmias

Debilidad proximal progresiva,
compromiso respiratorio, escoliosis

Distrofia muscular de cinturas
Distrofia muscular de Duchenne y Becker
Glucogenosis tipo V de McArdle
Glucogenosis tipo VI

Miopatfas inflamatorias
(polimiositis, dermatomiositis)

Enfermedad mitocondrial, cadena respiratoria

Enfermedad de la neurona motora.
Atrofia espinal infantil tipo II-III

CPK: creatina-fosfocinasa.



La hipotonia grave en un lactante debe
diferenciarse de atrofia espinal infantil,
distrofias musculares y miopatias congénitas.
La EPT debe diferenciarse de otros desérdenes
neuromusculares. Estudios complementarios
ayudardn en el diagnéstico.

TRATAMIENTO

Medidas generales
5i bien existe un tratamiento especifico desde

2006, las medidas generales y paliativas siguen

siendo esenciales:

e Vacunacién completa, que incluye
antineumococcica y antigripal y profilaxis
del virus sincicial respiratorio. Tratamiento
intensivo y precoz de las afecciones
respiratorias. Se debe estimular la succién y
la fonacién. Se debe mantener la alimentacion
oral o por sonda o gastrostomia, acorde a las
necesidades del paciente.®

¢ Equipamiento auditivo en presencia de
pérdida neurosensorial, que puede ocurrir
en la EPL.* Seguimiento por un cardiélogo
con experiencia, ya que las drogas habituales
pueden estar contraindicadas en alguna etapa
de la enfermedad.®

* Se deben evitar posturas en flexién, mantener
la alineacién raquidea, ejercicios fisicos,
equipamiento ortésico o productos de apoyo
si son necesarios.*>*

Tratamiento especifico

El tratamiento especifico disponible para la EP
en todas las edades es el tratamiento de reemplazo
enzimdtico (TRE) con alfa glucosidasa dcida
recombinante humana (AGArh), alglucosidasa
alfa (Myozyme®, Genzyme Corporation), que fue
aprobado por la Food and Drug Administration
(FDA) en Estados Unidos de América, en 2006,%738
con un estudio con grupo control de 8 enfermos
y por 52 semanas, que se complementé con los
multiples casos tratados publicados en los tiltimos
12 aﬁos'10,16,31,39,40-43

Comparando con la evolucién natural, en la
EPIC con TRE precoz, mejoran la expectativa
de vida y la funcién cardfaca, y disminuye la
cardiomegalia.** La mejoria del tono y de la
fuerza muscular dependen de la precocidad del
tratamiento y de la gravedad de la mutacién.
No siempre se adquiere una significativa
independencia motora. La funcién respiratoria,
la deglucién y el crecimiento se estabilizan.
La calidad de vida mejora, pero permanece
afectada.®
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Eficiencia del tratamiento.
Estado cross-reactive immunologic material

Antes de iniciar el TRE, se debe conocer si el
paciente produce material inmunolégicamente
reactivo (cross-reactive inmunologic material; CRIM,
por sus siglas en inglés) o no, porque define la
eficiencia del tratamiento.

Los pacientes con mutaciones nulas, de un
25 % aun 30 % de los casos de EPIC, no producen
nada de enzima AGA, por lo que carecen de dicho
material (CRIM negativo). En ellos, la enzima
infundida serd reconocida como una proteina
extrafla y producira altos titulos de anticuerpos
neutralizantes, que anulardn su efecto. En estos
casos con TRE, a la mejorfa inicial puede seguirle
un deterioro clinico significativo.***

Los pacientes que presentan algo de la
proteina AGA propia, aunque inactiva, son CRIM
positivos; la proteina AGArh infundida no se
reconocerd como extraiia y el titulo de anticuerpos
se mantendrd bajo, con mayor eficiencia del
tratamiento.

El estado CRIM se establece antes de
empezar el TRE en sangre conservada a -80 °C
o cultivo de fibroblastos. Ante dificultades en su
determinacién, serd necesario el estudio de las
mutaciones para inferir el estado CRIM.*

Induccion de la tolerancia inmune

En pacientes CRIM negativos, se puede
promover la tolerancia inmune al TRE,
idealmente, antes del comienzo del tratamiento en
un centro capacitado, mediante el uso de drogas,
como rituximab y metotrexato, con un soporte
mensual de gammaglobulina. Esto deprime la
respuesta inmune.*

Indicacién del tratamiento
de reemplazo enzimatico

Se indica el TRE a todo paciente con EPI
sintomatica, con diagnéstico clinico y enzimatico,
con el estudio CRIM o el estudio genético
relizado.’® La dosis es de 20 mg/kg cada dos
semanas segun las indicaciones de preparacién e
infusién de la compafifa productora.”

No hay consenso amplio de que la dosis o la
frecuencia mayores mejoren la supervivencia o
la calidad de vida y si podrian incrementarse los
efectos adversos.®

No se indica en presencia de otras
enfermedades potencialmente fatales ni en
casos muy graves con ventilaciéon invasiva por
insuficiencia respiratoria no aguda.*®

Es medicacién de alto costo y, hasta tanto
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las autoridades de salud del paifs se expidan
sobre su uso, se sugiere que solo se indique con
el diagnéstico confirmado y con discusién con
un grupo de profesionales con experiencia en la
enfermedad y su tratamiento.

Efectos adversos del tratamiento
de reemplazo enzimatico

Como cualquier infusién de una proteina,
puede provocar reacciones alérgicas, por
anticuerpos inmunoglobulina G (IgG).%!
Generalmente, son reacciones leves o moderadas
y se controlan con la reduccién de la velocidad
de infusién o su interrupcién temporal,
y se restaura cuando las manifestaciones se
resuelven, o se recurre a antihistaminicos y
corticoides que pueden utilizarse como
premedicacién. Aisladamente, puede presentarse
reaccién anafildctica grave, por anticuerpos
inmunoglobulina E (IgE), lo que refuerza la
necesidad de infusién en un drea hospitalaria.

La familia del paciente deberd estar informada
del beneficio real esperado y del riesgo de
complicaciones.

Nuevos tratamientos

Otros tratamientos especificos®*** estdn en
desarrollo, como la terapia génica,* el trasplante
autdlogo de células hematopoyéticas asociado
a lentivirus,® el uso de chaperonas,® la TRE
recombinante de segunda generacién, la terapia
de reduccién de sustrato, pero no tienen ain
demostracién de beneficios clinicos.®*

Nuevo fenotipo en pacientes con enfermedad
de Pompe infantil clasica tratados con
reemplazo enzimatico

El TRE con AGA dio lugar a un nuevo
fenotipo.® No se trata de un cambio del fenotipo
cldsico al de inicio tardio, sino que presenta
caracteristicas clinicas particulares.

El mayor estudio en este sentido® describe
a 11 pacientes CRIM positivos de 5,4-12 afios
de edad, sintomadticos antes de los 6 meses, con
actividad enzimadtica < al 1 %, sin requerimiento
de soporte ventilatorio, que comenzaron el
TRE antes de los 6 meses y cuya sobrevida fue
mayor de 5 afios. A los 5 meses del inicio del
TRE, resolvieron su miocardiopatfa. Cinco de los
11 pacientes presentaron algtin tipo de arritmia
cardiaca tratable. Ningdn paciente necesit6
soporte ventilatorio; dos de ellos tuvieron apneas
obstructivas. Siete de los 11 pacientes alcanzaron

la marcha independiente, y el resto, con algin
tipo de soporte. La mayoria presenté debilidad
residual generalizada asociada a hipotonia,
predominante en los musculos del cuello, los
proximales de los miembros inferiores (extensores
de cadera, aductores y abductores), tibial anterior
con dificultad en la dorsiflexién del pie, mtsculos
de la cara con hipomimia facial y 5/11 con
ptosis palpebral. Diez presentaron voz nasal;
5, disfagia; 7 se alimentaban exclusivamente por
boca; 9, hipoacusia neurosensorial o conductiva.
El crecimiento fue normal, salvo en uno, y
6 presentaron osteopenia, que fue grave en dos.
La CK no se normaliz6 hasta después de los
24 meses de TRE.

Estudiando el nivel cognitivo en la
edad escolar, en 10 pacientes con EPIC que
sobrevivieron con el TRE, fue normal o levemente
descendido. Esto fue subestimado antes de los
5 afios en relacién con su compromiso motor.*®

La evaluacién oftalmoldgica pudo detectar
precozmente miopia, astigmatismo y ptosis
palpebral para evitar, asf, la ambliopfa.*

También se ha sefialado que, en el sistema
nervioso central (SNC), una dilatacion ventricular
inicial mejora con el TRE, pero, en algunos
pacientes, pueden presentarse cambios en
la sustancia blanca periventricular y sefiales
anormales en los nticleos de la base y aneurismas
cerebrales.*

Si bien el TRE ha mejorado la sobrevida
(evidencia grado III) y la calidad de vida de la
mayoria de los nifios, la evolucién es variable,
debido a factores, como la edad de inicio del
TRE, el grado del compromiso de la enfermedad,
el genotipo, el estado CRIM, la presencia en
la biopsia muscular de predominio de fibras
y autofagia, y el alto nivel de autoanticuerpos
durante el tratamiento.**2

SEGUIMIENTO

Para evaluar la eficacia del tratamiento, es
necesario un cuidadoso y reglado seguimiento
multidisciplinario coordinado por un profesional
con experiencia en la EP (Anexo: Ficha de
seguimiento clinico. Véase en formato electrénico).
La mejoria o la estabilizacién del paciente son
indicacién de continuar con el TRE.> B
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Anexo
Ficha de seguimiento clinico. Modificada de la referencia®

Ficha de seguimiento clinico

Controles

Meses 0 1 2 3 4 5 6 9 12 18 24 >24
Peso, talla, PC, vel. de crec. X X X X X X X X X X X c/6
Recordatorio alimentario X X X X X X X X X X X  meses

laboratorio: clinico-nutricional
CPK, GOT, GPT, GGT,

tetrasacdridos, anticuerpos X X X X X X
Observacion de la ingesta que coincide con la consulta

Videodeglucién segtin la evaluacion clinica

Seriada gastroduodenal si se sospecha reflujo gastroesofdgico

Ecocardiograma X X X X X X X X X X X C/6
Electrocardiograma X X X X X X X X X X x  Meses
Holter X X X X X

FR X X X X X X X X X X X

Radiografia de térax

(por atelectasias u

otra intercurrencia)

segtn la clinica X

Oximetria de pulso en dectibito

y sedestacién + capnograffa X X X X X X X X X X X
Gases en sangre X X X X X X X
CV durante el llanto X X X X X X X X
Polisomnograffa X X X X

Examen de esputo
(segun necesidad)

Examen neurolégico/ muscular X X X X X X X X X X X X
Neurodesarrollo X X X X
Evaluacién auditiva X X X
Evaluacién oftalmolégica X X X

PC: perfmetro cefélico; CPK: creatina-fosfocinasa; GOT: glutamato-oxalacetato transaminasa; GPT: glutamato-piruvato transaminasa;
GGT: gamma-glutamil transferasa; FR: frecuencia respiratoria; CV: capacidad vital.



