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Resumen

Introduccién: gracias a la nueva herramienta de tratamiento con la terapia de reemplazo enzimético en la
enfermedad de Pompe, se ha reducido la mortalidad a corto plazo.

Contenidos: esta herramienta permite a los pacientes mantener la independencia funcional y la adaptacion
de las habilidades motrices para su participacién en varios aspectos de la vida diaria.

Conclusiones: el abordaje de estos pacientes debe ser multidisciplinario, para dar un manejo integral a la
condicion clinica de cada individuo, y procurar el tratamiento de los sistemas fisicos y emocionales que se
pueden ver alterados con el curso de la enfermedad: osteomuscular, cardiovascular y respiratorio, deglu-
cion, lenguaje, nutricién y psicolégico, incluidos los cuidados paliativos y el manejo del dolor.

Palabras clave: enfermedad del almacenamiento de glucégeno tipo I, rehabilitacion, Grupo de Atencion
al Paciente, rendimiento fisico funcional.

Pompe disease rehabilitation management

Abstract
Introduction: Enzyme replacement therapy in Pompe disease reduces short-term mortality.

Contents: This therapy allows patients to maintain functional independence and adaptation of motor
skills for patient participation in various aspects of daily life.

Conclusions: The approach with this patients should be multidisciplinary to provide comprehensive ma-
nagement of the clinical condition of each individual seeking treatment of the physical and emotional
aspects that may be altered in the disease progression: musculoskeletal, cardiovascular, respiratory,
swallowing, language, nutritional and psychological; also including palliative care and pain management.
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Introduccién

La enfermedad de Pompe (EP) se suele clasificar en
tres formas, dependiendo de la edad de inicio y la
severidad clinica: de inicio infantil (clasica y no cla-
sica) y de inicio tardio. La rehabilitacion hace parte
del tratamiento integral y multidisciplinario de esta
condicion.

En la actualidad, la terapia de remplazo enzimatico
(TRE) representa la mayor herramienta terapéutica
para la EP, lo que ha reducido la mortalidad a corto
plazo por cambios en su expresion fenotipica, y esto
ha permitido la autonomia del paciente y el logro de
nuevas habilidades motrices (1,2). La TRE ha cam-
biado la perspectiva de los pacientes con EP en los
altimos afios, ya que mejora la supervivencia, man-
tiene la fuerza muscular y estabiliza la funcion pul-
monar, aunque no todos los pacientes responden de
igual manera a este tratamiento, debido a que no se
resuelve el dafio muscular instaurado ni la limitacion
funcional motora, lo cual lleva a la evaluacién vy el
abordaje de nuevas dificultades clinicas en la reha-
bilitacion primaria.

Para el abordaje y el seguimiento funcional del pa-
ciente con EP, como complemento del examen fisico
general y neuroldgico, se recomienda utilizar escalas
de movilidad como la Medicién de Funcién Motora
Gruesa (GMFM, por sus siglas en inglés); pruebas
funcionales cronometradas como el test de marcha
en 6 minutos, que fue desarrollada por la Academia
Americana de Torax para medir la capacidad de ejer-
cicio en pacientes con enfermedad cardiopulmonar,
pero ha sido adoptada para la evaluacién, el segui-
miento funcional y la capacidad de ejercicio en en-
fermedades neuromusculares. Existen también es-
calas de discapacidad, escalas visuales analogas para
medicion del dolor y de calidad de vida (3). Aunque
la mayoria de las escalas no tienen un alto nivel de
evidencia ni de recomendacion, debido a la falta de
estudios con muestras grandes aleatorizadas, las
que presentan mejor mediciéon de la funcionalidad
motora y discapacidad en la EP son la Escala Mo-
tora Infantil de Alberta y el Inventario de Evaluacion
Pediatrica de Discapacidad (PEDI, por sus siglas en
inglés), con una version adaptada para EP (recomen-
dacién C: respaldada en investigaciones de ensayos
aleatorizados con una muestra pequefia y resultados
inciertos, con riesgo de errores alfa o beta) (4). A
grandes rasgos, estas escalas funcionales informan
sobre las actividades motoras que el nifio o adoles-
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cente domina, aquellas que estan en desarrollo y las
que no se han alcanzado de acuerdo con la edad; adi-
cionalmente, permiten monitorear la funcién motora
inicial; cambios a lo largo del tiempo y después de
intervenciones terapéuticas; y también hacen posible
crear objetivos de intervencion de acuerdo con el ni-
vel de funcién motora y psicolégica de cada paciente
(figura 1) (5.,6).

Dentro de las pruebas funcionales principales para
monitoreo y seguimiento funcional de la EP se su-
giere realizar el test de marcha de 6 minutos después
de los 5 afios, con sequimiento cada 6 a 12 meses,
y las pruebas de funcién motora cada 3 meses en el
primer afio de diagnéstico; posteriormente, cada 6 a
12 meses. Se sugiere hacer seguimiento a la deglu-
cién en cada evaluacion clinica de sequimiento (7).

Hay distintos estudios que describen el espectro
clinico de la EP y la interaccién entre la disfuncién
muscular, la estructura 6sea, el efecto de la TRE, asi
como la intervencién con ejercicio para mejorar la
funcion motora (8). Por esta razén, no hay guifas es-
tablecidas para el cuidado primario, por lo cual en la
practica clinica se siguen recomendaciones genera-
les para la enfermedad neuromuscular. No obstante,
este cuidado primario, que es multidisciplinario, es
de alta importancia para optimizar la condiciéon ge-
neral del paciente mientras se realiza el tratamien-
to con la TRE, pues previene el dafio y la pérdida
de capacidad funcional de distintos sistemas como
el respiratorio, el muscular, el 6seo, el auditivo, el
lenguaje, la deglucién y el renal, de manera que se
mejora o mantiene la calidad de vida (9). Los efectos
fisiologicos de la EP pueden variar de un paciente a
otro, motivo por el cual los planes de intervencion
en rehabilitacion se deben personalizar segin la fun-
cionalidad y las necesidades de cada individuo, por
lo cual es relevante hacer un seguimiento clinico y
funcional peridodico para evaluar la evolucion y hacer
ajustes en estas intervenciones en caso de requerir-
las. Con respecto al seguimiento clinico parala EP en
pacientes asintomaticos (es decir, sin TRE), este se
hace cada 3 meses durante el primer afio posterior
al diagnéstico, luego cada 3 a 12 meses segln evo-
lucién clinica si son asintomaticos; para los pacien-
tes con inicio de sintomas y TRE, el seguimiento se
realiza mensualmente durante 3 a 4 meses, poste-
riormente cada 3 meses —de 4 a 12 meses—, y final-
mente cada 3 a 6 meses, después del primer afio (7).

En cualquier edad, en cualquier estadio de la enfer-
medad se debe apoyar, segun la estabilidad clinica lo
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Figura 1. Resumen de la evaluacién funcional en Pompe

Fuente: elaboracién propia.
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permita, la participacion del individuo en todos los
aspectos de la vida en los cuales esté interesado, de
modo que se provea la maxima independencia fun-
cional en actividades de la vida diaria, mediante la
adaptacion para la funcién y la educacién a la familia.

Intervenciones de rehabilitacién
Manejo de contracturas y deformidades

Se define contractura como la incapacidad para com-
pletar un arco de movilidad en forma activa o pasiva
debido a una alteracién articular, muscular o de los
tejidos blandos. Las contracturas producen un des-
balance entre los misculos agonistas y los antago-
nistas, lo cual ocasiona cambios biomecanicos que
generan posturas compensatorias, de manera que se
altera la postura y el posicionamiento; por lo tanto,
se deben adoptar medidas de prevencidon mediante
un diagnodstico temprano, inicio de fisioterapia con
movilizaciones pasivas, estiramiento y adecuado po-
sicionamiento con cambios de posicion, principal-
mente en los pacientes con mayor debilidad, ya que
la principal causa de contracturas es el posiciona-
miento estatico de las articulaciones por debilidad;
se debe tener presente, ademas, que las contrac-
turas ya instauradas tienen respuesta limitada a los
programas de estiramientos (10).

En principio, las modalidades de fisioterapia deben
prevenir o retrasar la instauracion de deformidades
de las extremidades (11):

Proveer el posicionamiento y apoyo para aumentar
las ventajas biomecanicas (periodos de bipedesta-
cién y marcha si el paciente tiene la capacidad).

Minimizar la fuerza de la gravedad deformante.
Minimizar la contractura promoviendo la exten-
sion.

Estiramientos: pasivos y activos asistidos de baja

intensidad.

Hay pocas recomendaciones sobre el beneficio de
las intervenciones quirdrgicas para el manejo de las
contracturas (12).

Formulacion de ayudas técnicas de
posicionamiento y marcha

Los dispositivos de asistencia para el posicionamien-
to y la marcha deben tener como propésito mante-
ner el nivel méximo de independencia, de manera que
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apoyen la funcién, mejoren el posicionamiento para
prevenir contracturas, permitan cambios de posicion
y reduzcan los puntos de presion para el manteni-
miento de la integridad de la piel (11).

Dentro de los dispositivos ortésicos se encuentran
las ortesis fijas de tobillo y pie, que previenen prin-
cipalmente las contracturas del tenddn de Aquiles
(contractura en plantiflexion); los fijadores de cade-
ras para prevenir las contracturas de la banda ilioti-
bial; férulas en las rodillas, codos, mufiecas y manos
para prevenir las deformidades en flexion, y corsé
lumbar para el manejo del dolor de espalda. En la EP
no hay evidencia del uso de estos dispositivos du-
rante la noche (12).

En dispositivos para asistencia de la marcha, depen-
diendo del grado de debilidad y patrén de marcha, se
encuentran los caminadores fijos y con Ilantas, bas-
tones canadienses y de cuatro puntos. Al progresar
la enfermedad se debe adaptar la movilidad a la silla
de ruedas, con sistemas de sedestacion adecuados
para prevenir deformidades en las extremidades vy
la columna. Es preciso tener en cuenta que también
se deben hacer adaptaciones al entorno del paciente
para la realizacion de sus actividades basicas cotidia-
nas, como puntos de apoyo en el bafio con barandas
de sujecion y sillas de ducha, con el fin de mejorar la
seqguridad y la independencia mientras se reducen las
complicaciones.

También estan los equipos de bipedestacion, que
tienen dos objetivos principales: el primero es el
estiramiento de las articulaciones de los miembros
inferiores, para mejorar la elongacién muscular, y el
segundo, contribuir al manejo de la osteoporosis, ya
que el bipedo induce la remodelacion 6sea (12).

Como todos estos dispositivos son formulados, se
debe proveer al paciente y a los cuidadores la educa-
cién y el entrenamiento necesarios sobre su utiliza-
cién, con el fin de maximizar la funcién, la indepen-
dencia, la sequridad, el acceso y la participaciéon en
las actividades de la vida diaria.

Con respecto a la deformidad vertebral y la esco-
liosis, se debe hacer vigilancia radiolégica, principal-
mente cuando el paciente realiza la transicion a la
silla de ruedas, ya que debido a la debilidad proximal
y del tronco, con atrofia de los mdsculos paraespi-
nales, algunos pacientes presentan lordosis com-
pensatoria durante la bipedestacion, mientras que
otros pueden presentar sindrome de espina rigida.
Las deformidades en la columna pueden llegar a ser
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muy severas y producir distintas complicaciones, so-
bre todo la exacerbacién de la restriccion en la ven-
tilacion. En la actualidad, el tratamiento mas efectivo
es la intervencion quirdrgica para las enfermedades
neuromusculares progresivas que conllevan defor-
midades vertebrales (5).

Ejercicio aerébico y de fortalecimiento

Antes de iniciar el entrenamiento fisico se debe es-
tudiar la funcién cardiopulmonar, con el fin de esta-
blecer la sequridad de la respuesta cardiovascular y
pulmonar, para iniciar el ejercicio terapéutico y ga-
rantizar la estabilidad clinica de la enfermedad, de
modo que se evite la debilidad por sobreesfuerzo y
se conserve la energia celular, principalmente en los
pacientes con EP de inicio infantil (11).

El ejercicio aerbbico, que consiste en una actividad
ritmica, prolongada, suficiente para proveer un es-
timulo cardiopulmonar y muscular debajo del umbral
anaerdbico, aumenta la densidad capilar y la funcion
mitocondrial. El ejercicio de anaerdbico (fortaleci-
miento) se recomienda que sea submaximo y que se
suspenda en caso de fatiga (13,14).

En el mayor estudio aleatorizado realizado en el 2015
(15) en pacientes con EP, de 23 de 25 pacientes en
TRE completaron 3 sesiones semanales de entrena-
miento aerdbico y de fortalecimiento. Los autores
reportaron pequefias pero significativas mejorias en
la resistencia, la fuerza y la funciéon muscular, como
también mayor estabilidad de los mUsculos axiales.

Estudios pequefios no controlados han documenta-
do los beneficios del ejercicio aerébico y de forta-
lecimiento con mejoria en la distancia en el test de
marcha de 6 minutos. Otros incluso han demostrado
estabilizacion en la progresion de la enfermedad en
pacientes sin TRE (16).

También se pueden explorar otras modalidades de
ejercicio, principalmente en los pacientes con mayor
debilidad o que no puedan realizar marcha, como el
entrenamiento acudtico que limita la fuerza de gra-
vedad y activa el sistema cardiovascular (10).

Es importante educar a los pacientes en el monitoreo
de su frecuencia cardiaca y la respiracion antes de la
fatiga y disminuir las complicaciones por la debilidad.

Entrenamiento de los misculos respiratorios

Hay estudios que demuestran que el entrenamien-
to en la musculatura inspiratoria mejora apreciable-

mente la presion inspiratoria maxima, sobre todo en
pacientes que aun no dependen de ventilacion me-
canica. Entre las recomendaciones terapéuticas de la
via respiratoria se encuentra el manejo de las secre-
ciones bronquiales mediante terapia respiratoria con
técnicas aspirativas, asistencia en la tos y monitoreo
continuo de problemas ventilatorios durante el sue-
fio (1). En este suplemento se encuentra un capitulo
dedicado a toda la funcién y la rehabilitacién respi-
ratoria en la EP.

Deglucién y lenguaje

Los pacientes con EP, en particular con enfermedad
de inicio infantil, presentan dificultad para el lengua-
je y la deglucién debido a hipotonia facial, macroglo-
sia con debilidad de los misculos linguales y limita-
cidon de los movimientos orofaciales. Los pacientes
presentan dificultades en el manejo de la saliva y
las secreciones, que suelen acumularse en los plie-
gues vocales, lo que puede conllevar complicaciones
respiratorias adicionales como microaspiraciones y
neumonia aspirativa. Adicionalmente, se puede pre-
sentar debilidad de la musculatura gastrointestinal,
lo que produce reflujo gastroesofagico, gastropa-
resia y disminucion de los movimientos intestinales.
Por lo tanto, estos pacientes requieren intervencion
por gastroenterologia, piscologia, nutricional y fo-
noaudiologia (3). Este Gltimo servicio también esti-
mula la musculatura orofacial en la articulacion del
lenguaje y las funciones comunicativas. Para este
punto es importante realizar una valoracion anual de
la audicion, la cual se puede ver afectada.

Nutricion

La mayoria de los pacientes con EP tienen obesidad
sarcopénica (baja masa muscular y alto porcentaje
graso); por lo general, presentan un indice de masa
corporal bajo, lo que puede ser precursor de osteo-
porosis e incrementa el riesgo de fractura, por lo cual
se debe hacer control con densitometria 6sea anual.
Debido a esta composicion fisica se presentan alte-
raciones en el consumo de proteinas (subéptimo),
combinadas con un consumo energético alto a nivel
muscular. Por consiguiente, estos pacientes deben
ser valorados nutricionalmente y optimizar la sinte-
sis de proteinas musculares mediante el consumo de
proteinas de alto valor biolégico. Asimismo, también
presentan déficits de vitaminas, especialmente la vi-
tamina D en los mas inactivos, por lo cual se debe
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dar un buen suplemento. Aun no se ha evaluado el
suplemento de aminoacidos (17).

Manejo del dolor

Por lo general, no hay dolor en la valoracion inicial, y
se ha visto que es mas comUn en la EP de inicio tar-
dio. Los mecanismos del dolor son multifactoriales,
como inflamacién en los midsculos y en los nervios,
fatiga y deformidades musculoesqueléticas como la
escoliosis, que contribuyen a una alta prevalencia de
dolor de espalda. Adicionalmente, la escoliosis pue-
de producir rigidez de la columna cervical y dorsal,
lo que a su vea ocasiona sindrome de espina rigida
y una sensacion de fatiga crénica que interfiere con
las actividades de la vida diaria. Aun no hay ensayos
clinicos con la TRE que tengan como desenlace te-
rapéutico el dolor, pero revisiones iniciales demues-
tran que la percepcion del dolor puede variar por
depresion, fatiga y calidad de vida. Con frecuencia,
para el manejo del dolor en la EP se utilizan AINE y
acetaminofén (paracetamol), sin embargo, la terapia
fisica mejora la fatiga y la sensacion de dolor. Los
pacientes con miopatias metabodlicas deben evitar si-
tuaciones que produzcan esfuerzo muscular, deshi-
dratacion o temperaturas extremas, a fin de prevenir
la fatiga y el dolor (18).

Apoyo psicoldgico

El diagnodstico de la EP no solo afecta al individuo,
sino también a su familia, que debe involucrarse en
el cuidado. La aceptacion de la enfermedad por parte
del paciente y su familia puede requerir intervencion
psicolégica individual o familiar, y también se pue-
de dar consejeria para que se involucren con alguna
asociacion de afectados por EP, quienes tienen pro-
gramas de acompafiamiento y apoyo psicolégico, no
solo de la enfermedad sino también del tratamiento
con TRE, lo que le permite al paciente comprometer-
se con las intervenciones terapéuticas y mejorar su
calidad de vida (6).

Cuidados paliativos

Al presentarse un franco deterioro funcional, con
dependencia severa en todas las actividades basicas
de la vida diaria por limitacién postural y en la movi-
lidad, en esta fase se tiene como objetivo mantener
las mejores condiciones hasta el final de la vida, de
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manera que se manejen los sintomas y se dé apoyo
integral al paciente y a su familia (19).

En este momento se evalQa el requerimiento de tra-
queostomia y gastrostomia, con el propdsito de ase-
gurar la ventilaciéon pulmonar y el aporte nutricional.
Al presentarse el deterioro pulmonar y cardiaco se
decide iniciar manejo con ventilacién mecanica inva-
siva o no invasiva, segun las indicaciones del grupo
interdisciplinario, principalmente el neumélogo.

La rehabilitacion tiene como propésito el manejo
domiciliario, con intervenciones dirigidas a la fami-
lia, con el fin de evitar la aparicion de complicaciones
derivadas de los cuidados generales, como deformi-
dades osteomusculares que dificulten el posiciona-
miento y las actividades de higiene (20).

Conclusiones y recomendaciones

La EP requiere un manejo de rehabilitacion integral,
ya que se deben abordar las miultiples necesidades
de cada individuo segun la edad de inicio y la seve-
ridad clinica. De acuerdo con el inicio de la TRE y la
capacidad funcional de cada paciente, el equipo de
rehabilitacion permite estructurar los objetivos de
las diversas intervenciones y cuidados.

Es recomendable contar con un grupo de manejo
interdisciplinario, con una comunicacién constante,
para abarcar el compromiso en la fisiologia de los di-
ferentes sistemas, a fin de reducir el impacto en la
independencia funcional y en la calidad de vida de
cada paciente, como también de su entorno biopsi-
cosocial.
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