Consejo de Salubridad General

Identificacién de Tratamientos y Medicamentos Asociados a Gastos Catastroficos
PROTOCOLO TECNICO

Categoria: V. Rehabilitacion a largo plazo.

Enfermedad CIE.10: E74.0 Enfermedades por almacenamiento de glucéogeno (Enfermedad de Pompe

Infraestructura, Equipamiento y
Otros insumos

Fase de atencién Tratamientos / intervenciones Medicamentos

Estudios de laboratorio:
Generales ante la sospecha diagnostica:

=  Creatinin fosfocinasa, aspartato =  Laboratorio de andlisis clinico
aminotransferasa, alanina aminotransferasa, =  Laboratorio de genética/biologia molecular
Diagn6stico deshidrogenasa lactica en sangre. (opcional)
= Unidad de radiologia
Especificos ante la sospecha = Equioi para espirometria (opcional)
diagnostica: =  Equipo para Polisomnografia (opcional)
=  Equipo para audiometria, potenciales
=  Actividad de alfa glucosidasa acida en evocados auditivos de tallo cerebral y
sangre seca depositada en papel filtro emisiones otoacusticas. (opcional)
= Andlisis de vacuolas en leucocitos con =  Electrocardiégrafo
tincién con PAS = Ecocardiégrafo
=  Holter (opcional)
Confirmatorios: =  Equipamiento especifico de medicina fisica y
=  Actividad de alfa glucosidasa acida en rehabilitacion (opcional)
fibroblastos obtenidos biopsia de piel. =  Bomba de infusion
=  Estudio molecular del gen GAA por =  Electromiografia y equipo de
secuenciacion a partir de DNA obtenido de neuroconduccién (opcional)

sangre (opcional)

Al confirmarse el diagndstico:

= CRIM (Cross Reactive Immunological
Material [Pompe Infantil Clasico])

= Anticuerpos especificos (IgG e IgE)

Estudios de Gabinete iniciales ante la

sospecha diagnostica:

=  Telerradiografia de Térax

=  Electrocardiograma (ECG)

= Ecocardiograma (ECO)

=  Electromiografia y velocidad de conduccion
nerviosa y motora para identificar patrén
miopético (opcional).

Estudios de Gabinete al confirmarse el

diagndstico:

=  Polisomnografia ( opcional )

=  Audiometria 6 potencial evocados auditivos
de tallo y emisiones autoacusticos.

= Espirometria (opcional)

=  Prueba de caminata de 6 min (opcional)

= Prueba muscular manual (MMT)
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Tratamiento

Evaluacién de calidad de vida:

Cuestionario de calidad de vida (SF36v2
(adultos))

Fatigue Severity Scale (adultos)
Cuestionario de calidad de vida especifico
para nifios.

Interconsultas:

Valoracion por pediatria, Medicina Interna,
neurologia, neumologia, cardiologia,
medicina fisica y rehabilitacion,
gastroenterologia, ortopedia, genética,
inmunologia, nutricion, psicologia y trabajo
social médico

Tratamiento médico -quirdrgico

Tratamiento enzimatico sustitutivo (TES).
Rehabilitacion pulmonar

Gastrostomia (opcional)

Terapia fisica y rehabilitacion

Evaluacion nutricional integral

Tratamiento Enzimético Sustitutivo (TES),

esquemas segun condicién del paciente:

(ambulatorio)

=  Alglucosidasa Alfa: 20 mg /Kg cada 2
semanas
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Seguimiento

Estudios de Laboratorio:

= HEX4 en orina. En pacientes menores de 5
afios cada 6 meses y en mayores de 5 afios
cada 12 meses.

= Anticuerpos especificos (IgG e IgE) (por
indicacién médical)

Estudios de valoracién cardiaca:
e ECGyECO En pacientes menores de
5 afios cada 3 a 6 meses y en mayores
a 5 afios cada 12 meses
e  Holter (opcional)

Estudios de valoracion Pulmonar:

. Oximetria de pulso cada 3 meses

e Radiografia de torax cada 12 meses

. Espirometria cada 12 meses

e  Polisomnografia (opcional)

Estudios de valoraciéon motora:

= Prueba manual muscular cada 3 meses

=  Prueba de marcha de 6 minutos cada 3
meses

Estudios de valoracion gastroenterologica:
e  Mecanismo de deglucion y Serie
Esofago- Gastro- Duodenal(opcional)

Estudios de valoracion de calidad de vida
. Cuestionarios de calidad de vida
especificos cada 12 meses

Otros estudios:
=  Audiometria 6 potencial evocados auditivos
de tallo y emisiones autoacusticos

Laboratorio de andlisis clinico

Unidad de radiologia

Equipo para espirometria

Equipo para Polisomnografia

Equipamiento audiolégico audiometria,
potenciales evocados auditivos tallo cerebral
y emisiones autoacusticas.
Electrocardiografo

Ecocardiografo

Holter

Equipamiento especifico de medicina fisica y
rehabilitacion (opcional)

Bomba de infusién
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