Gamarra I. AJRPT. 2025;7(3):p59-63
http://www.ajrpt.com

DOI: https://doi.org/10.58172/ajrpt.v7i3.370

ARGENTINIAN JOURNAL OF RESPIRATORY AND PHYSICAL THERAPY

REPORTE DE CASO

Abordaje kinésico respiratorio en un paciente
con enfermedad de Pompe de inicio tardio y
dificultad en el destete prolongado: reporte de
un caso

[Respiratory physiotherapy management in a patient
with late-onset Pompe disease and difficulty in prolonged
weaning: a case report]
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Resumen

Introduccion: La enfermedad de Pompe de inicio tardio (EPIT) es un trastorno infrecuente producido por la
deficiencia de la enzima lisosomal alfa-glucosidasa acida, que puede afectar los mdsculos respiratorios.

Presentacion del caso: Paciente de 72 afios con diagnéstico de EPIT, traqueostomizada, con ventilacion meca-
nica invasiva (VM) y presiones estaticas maximas de -20 cmH,0 y 20 cmH,0. Dos meses después de su ingreso,
comenzd la terapia con alfa-glucosidasa acida humana (20 mg/kg cada 14 dias). Cuatro meses mas tarde, alcan-
z06 una presion inspiratoria maxima de -44 cmH,0 y una capacidad vital (CV) de 28,7 ml/kg, pero sin tolerancia
a la ventilacion espontanea por hipoventilacion alveolar. Luego, se instauré ventilacion con pieza bucal durante
el dia y VMI para el descanso nocturno. Al momento del alta, su obra social no le proveyé un equipo que le
permitiera dicha ventilacion, por lo que se implementé la ventilacién a fuga como alternativa sequra destinada
a brindar calidad de vida.

Conclusién: La mejoria funcional ventilatoria en una paciente con EPIT se observo tres meses después de inicia-
da la terapia de reemplazo enzimatico. A pesar de alcanzar valores aceptables de CV, no logré superar la prueba
de ventilacién espontanea. Es fundamental establecer estrategias ventilatorias que permitan un retorno seguro
al domicilio.

Palabras clave: enfermedad de Pompe; enfermedades neuromusculares; ventilacién no invasiva; desconexién
del ventilador; enfermedad crénica; ventilacion mecénica.

* Correspondencia: ichigamarra@gmail.com 4 Hospital Municipal Comodoro Meisner, Pilar, Buenos Aires,
! Santa Catalina Neurorehabilitacién Clinica, Sede REMEO, Pilar, Argentina.
Buenos Aires, Argentina. > Instituto de Rehabilitacion Psicofisica, CABA, Argentina.
2 Hospital de Trauma Federico Abete, Malvinas Argentinas, 6 Universidad Abierta Interamericana, Facultad de Ciencias
Buenos Aires, Argentina. Médicas y de la Salud, CABA, Argentina.
3 Hospital Gral. De Agudos Dr. Ignacio Pirovano, CABA,
Argentina.

Inicio


http://www.ajrpt.com
https://doi.org/10.58172/ajrpt.v7i3.370
https://orcid.org/0009-0008-7609-5874
https://orcid.org/0000-0001-6462-0039
https://orcid.org/0009-0005-1219-728X
https://orcid.org/0000-0001-8497-3886
https://orcid.org/0000-0003-2347-9731
https://orcid.org/0000-0002-3714-3457
mailto:ichigamarra%40gmail.com?subject=

Gamarra I. AJRPT. 2025;7(3):p59-63
http://www.ajrpt.com

DOI: https://doi.org/10.58172/ajrpt.v7i3.370

Pagina 60 de 63

Abstract

Introduction: Late-onset Pompe disease (LOPD) is a rare disorder caused by a deficiency of the lysosomal en-
zyme acid alpha-glucosidase, which can affect the respiratory muscles.

Case presentation: A 72-year-old female patient with a diagnosis of LOPD was admitted to the institution. She
had a tracheostomy, was on invasive mechanical ventilation (IMV), and presented maximal static pressures of -20
cmH,0 and 20 cmH,0. Two months after admission, therapy with human acid alpha-glucosidase (20 mg/kg every
14 days) was initiated. Four months later, the patient reached a maximal inspiratory pressure of -44 cmH,0 and
a vital capacity (VC) of 28.7 ml/kg, but she did not tolerate spontaneous ventilation due to alveolar hypoventila-
tion. Then, mouthpiece ventilation was implemented during the day and IMV was maintained for nocturnal rest.
At discharge, her health insurance provider did not supply the equipment required for this type of ventilation, so
leak ventilation was instituted as a safe alternative aimed at ensuring quality of life.

Conclusion: Functional ventilatory improvement in a patient with LOPD was observed three months after start-
ing enzyme replacement therapy. Despite reaching acceptable VC values, she was unable to pass the sponta-
neous breathing trial. It is essential to develop ventilatory strategies that allow a safe return home.

Keywords: Pompe disease; neuromuscular diseases; noninvasive ventilation; ventilator weaning; chronic dis-

ease; mechanical ventilation.

Introduccion

La enfermedad de Pompe (EP), conocida también como
glucogenosis tipo II o deficiencia de maltasa icida, es un
trastorno metabodlico autosdmico recesivo infrecuente,
producido por la ausencia o deficiencia de la enzima liso-
somal alfa-glucosidasa acida en los tejidos de individuos
mayores a un ano de edad al comienzo de los sintomas.
Presenta un amplio espectro de fenotipos, sintomas y
edad de inicio, con manifestacién en la nifiez (enferme-
dad de Pompe infantil),juventud o edad avanzada (enfer-
medad de pompe de inicio tardio [EPIT]), y variaciones
en la progresién y el impacto sobre diferentes organos.
Por lo tanto, constituye un grupo heterogéneo de indivi-
duos, con mayor afectacidon del muasculo esquelético y, en
menor medida, del musculo cardiaco.!->**%

Si bien la incidencia global de la EP es variable, se
estima en 1:40 000 segtn el cilculo de incidencia/pre-
valencia de mutaciones en la poblacién general. Sin em-
bargo, estudios prospectivos estiman que podria ser tan
elevada como 1:9000.Teniendo en cuenta la incidencia
esperada, la EP es una entidad subdiagnosticada.”)

El patréon de afectacién muscular se asocia a la apa-
ricion de debilidad en diferentes grupos musculares, lo
cual suele ser el motivo de consulta inicial en el 30 % de
los pacientes. La debilidad muscular respiratoria puede
manifestarse como ortopnea, disnea de esfuerzo, disnea
de reposo o disnea en inmersién en agua hasta la ap6-
fisis xifoides. También se puede desarrollar un patron
paradojal ventilatorio, como indicio de paresia o parali-
sis diafragmatica. La presencia de infecciones respirato-

rias altas y bajas, como traqueobronquitis y neumonias
a repeticion, son manifestaciones frecuentes y precoces
del compromiso respiratorio, sumadas a trastornos de la
deglucién, la tos y los musculos espiratorios.™”

La evaluacidn funcional respiratoria tiene como ob-
jetivo determinar la gravedad del trastorno restrictivo y
de la disfunciéon diafragmatica, asi como valorar la efi-
cacia de la tos, la presencia de hipoventilacién alveolar
y los trastornos del suefio. Por otra parte, es importante
valorar la respuesta del centro respiratorio, ya que se ha
descripto una respuesta reducida a la hipercapnia.®

Debido a las particularidades de la patologia y la escasa
literatura sobre el tema, se reporta el siguiente caso clini-
co de una paciente con EPIT, internada en un centro de
desvinculacion de ventilacién mecanica y rehabilitaciéon

(CDVMR), junto con su abordaje kinésico respiratorio.

Presentacion del caso
Paciente de sexo fenotipico femenino, de 72 afos, con
una altura de 1,53 m, peso real de 47 kg y peso predi-
cho de 46 kg. Presentaba antecedentes de hipotiroidis-
mo, estaba medicada con levotiroxina y habia tenido
diagnoéstico de polimiositis en 2006, en tratamiento con
metatrexato 20 mg/dia y metilprednisona 5 mg/dia.
En mayo de 2022, presentd un cuadro de insufi-
ciencia ventilatoria aguda que requirié intubacion
orotraqueal, conexién a ventilacién mecanica invasiva
(VM) e internaciéon en unidad de cuidados intensivos
(UCI). En la internacién, presenté un episodio de ex-
tubacion fallida debido a hipoventilacion, por lo cual
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se le realiz6 una traqueostomia (T'QT) percutanea por
ventilacién mecinica prolongada. Durante su perma-
nencia en UCI, se descartaron, mediante los estudios
correspondientes, alteraciones cardiologicas y trastornos
del sueno. Desde ese momento, aunque lograba ventilar
espontineamente sin asistencia durante algunas horas,
comenzd a disminuir su tolerancia.

En el centro de agudos se evalud la oclusion de la
canula de TQT con vélvula fonatoria (VF) durante
los periodos de ventilacidén espontanea y se realizd la
prueba de colorante azul (BDT, por sus siglas en inglés),
cuyo resultado fue negativo. Debido a sus antecedentes
personales y a la evolucién de su cuadro de insuficien-
cia ventilatoria, un mes después de su ingreso a UCI
se 1nici6 la evaluacion del diagnostico de EPIT con la
solicitud de POMPE lisosomal (Ac FAN —JO 1).

El 29 de agosto de 2022, ingres6 al CDVMR. Al
ingreso, se encontraba lacida, ventilando por TQT con
VMI continua. Se realizé la medicion de las presiones
estaticas maximas, tanto presién inspiratoria maxima
(PiMix: -20 cmH,0) como presion espiratoria maxi-
ma (PeMax: 20 cmH,0). Para el entrenamiento de los
musculos ventilatorios, se utilizd el modo PC-CSV, con
presiones suficientes para lograr una frecuencia respira-
toria entre 22 y 25 por minuto, ya que la paciente no
toleraba la ventilacién espontinea sin asistencia. Al me-
jorar la tolerancia, la paciente pudo adquirir la fonacién
con ventilacion a fuga como medio de entrenamiento.

Debido a problemas administrativos de su cober-
tura de salud, recién comenzd a recibir su tratamiento
para la EP dos meses y medio después del ingreso al
centro de rehabilitacién. Se le administrd terapia de re-
emplazo enzimatico con alfa-glucosidasa acida humana
(MYOZYME) en una dosis de 20 mg/kg cada 14 dias.
A partir de entonces, se pudo observar una mejoria en
los valores de la paciente.”)

Transcurridos tres meses desde el inicio del trata-
miento con la medicacidn, la puntuacién de la fuer-
za muscular periférica segin la escala del Consejo de
Investigacion Médica (MRC, por sus siglas en inglés)
aument6 de 25 a 45 puntos, y la medida de indepen-
dencia funcional (FIM, por sus siglas en inglés) aumen-
td de 26 a 51 puntos. A su vez, comenzo a evidenciar
cambios superiores al 20 % con respecto a la PiMax
(-28 cmH,0) y logrd realizar una espirometria con una
maniobra adecuada, la cual indic6 una capacidad vital
(CV) de 730 ml (15,8 ml/kg).

La paciente estaba ventilada con un equipo Trilogy
100 (Philips Respironics), que ofrece la posibilidad de
proporcionar ventilaciéon con pieza bucal (MPV, por sus
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siglas en inglés), ya que puede compensar las fugas alre-
dedor de la pieza bucal y detectar los esfuerzos respira-
torios de forma sincronica. Ese algoritmo de funciona-
miento, conocido como KISS frigger, detecta cuando un
sujeto se coloca o retira la pieza bucal, lo que permite
administrar una ventilacién a demanda. Por ello, se le
ofreci a la paciente comenzar a utilizar este tipo de
ventilacion. Al principio, la tolerancia era de pocas ho-
ras, pero luego fue de 12 horas, con una pausa durante
la siesta en la que se conectaba aVMI.

En abril de 2023, presentd un cuadro de traqueo-
bronquitis, por lo que se discontinué el trabajo con
canula ocluida y balén desinflado hasta que su cuadro
evoluciond positivamente. Debido a esta intercurrencia,
se suspendid la administracidn de su tratamiento farma-
cologico por una semana.

A mediados de ese mes, su puntaje en la escala MRC
aument6 a 50 puntos y pudo comenzar a impulsar su
propia silla de ruedas sin asistencia. La PiMax alcanzd los
-30 cmH,0 y su CV aumentd a 1120 ml (24 ml/kg).
Pasados cuatro meses desde el inicio del tratamiento far-
macoldgico (siete meses desde el ingreso al CVDMR),
alcanzd sus mejores valores del funcional respiratorio, con
una PiMax de -44 cmH,O y una CV de 1320 ml (28,7
ml/kg). Sin embargo, la tolerancia a la ventilacién espon-
tinea sin asistencia no superaba los 15 minutos. Poste-
riormente, comenzd a presentar episodios de hipoxemia
y reconexion a VML Se le realizé la medicién de la CV
en dectbito dorsal (1220 ml) y sedestacion (880 ml), lo
que evidencid una diferencia del 38 %, sugestiva de dis-
funcién diafragmatica grave. Por lo tanto, continué con
MPV diurna a demanda y se movilizaba de manera au-
ténoma por la institucién con su silla de ruedas. Se eva-
lué la posibilidad de que realizara ventilacién no invasiva
(VNI) con mascara nasal y oronasal durante la siesta y el
descanso nocturno, pero la paciente no logrd adaptarse.

Finalmente, al momento de planificar el alta domici-
liaria, la obra social de la paciente le proveyd un equipo
Puritan Bennet 560 (Covidien Medtronic), que no cuenta
con MPV. Por ello, en conjunto con la paciente y su fami-
lia, se decidié modificar la estrategia para que fuera segura
en su hogar. Se entrend a la paciente para realizar fonacion
durante el dia, configurada para ventilacién a fuga con
balén de neumotaponamiento desinflado, mientras que,
para el descanso nocturno, se inflaba el baléon y dormia en
un modo asistido-controlado limitado por volumen. Casi
quince meses posteriores al ingreso al CDVMR,, la pacien-
te logrd el alta a su domicilio (Figura 1).

Los datos presentes cumplen con lo establecido por
la Ley Nacional de Derechos del Paciente N.° 26 529.
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Dia 108

Inicia administracion
de alfa-glucosidasa
acida humana

Dia 199
PiMax -28 cmH,0,

Figura 1. Linea de tiempo.

Dia 0 Dia 123 Dia 203 Dia 234 Dia 454
Ingresa al CDVMR. PiMax -20 cmH,0, Inicia entrenamiento PiMéx -40 cmH,0, Alta institucional
PiMax -20 cmH,0, PeMax 20 cmH,0, con VNI'y MPV CV 1320 ml (28,7 ml/kg).
PeMax 20 cmH,0 MRC 25/60, FIM No tolera PVE > 15min

26/126

CV 730 ml (15,8 mlkg),
MRC 45/60, FIM 51/126

CDVMR: centro de desvinculacién de la ventilacion mecanica y rehabilitacion; PiMax: presion inspiratoria méxima; PeMax: presion espiratoria maxima; MRC: siglas en
inglés de «Consejo de Investigacion Médica; FIM: siglas en inglés de «medida de independencia funcional»; CV: capacidad vital; VNI: ventilacion no invasiva; MPV:
siglas en inglés de «ventilacion con pieza bucaly; PVE: prueba de ventilacion espontanea.

Dia 213 Dia 255

PiMax -30 cmH,0, CV sentada 880 ml,
CV 980 ml (21,3 ml/kg). CV acostada 1220 ml,
MRC 50/60. Traslado diferencia 38 %

mediante silla de ruedas
conVNI'y MPV

La paciente otorgd su consentimiento para el uso de
sus datos y el 12 de diciembre de 2022 se obtuvo la
aprobacién del Comité de Etica en Investigacion de la
institucion (Clinica Santa Catalina, #9357) para el de-
sarrollo del reporte de caso.

El estudio es reportado de conformidad con las di-
rectrices CARE (acrénimo de reporte de caso en in-
glés) (Material complementario 1).©

Discusion

La EP del adulto es infrecuente y presenta caracteristicas
propias en el manejo ventilatorio de las patologias neu-
romusculares. La evolucion de la paciente estuvo mar-
cada por un antes y un después a partir del comienzo
de la administracion de la medicacion para el reemplazo
enzimatico, la cual se demord por factores burocraticos
frecuentes en nuestro pais.

Aunque los avances en lo motor se comenzaron a
evidenciar poco tiempo después de la administracion, la
mejoria del funcional ventilatorio no se observo hasta
pasados tres meses. A partir de ese momento, la evolucion
fue continua hasta alcanzar una meseta con valores acep-
tables (CV 1320; 28,7 ml/kg) para lograr la ventilacién
espontinea sin asistencia.”’ Sin embargo, esta nunca fue
posible debido a episodios de hipoventilacién, constata-
dos clinicamente por la presencia de desaturacion a los

minutos de la desconexion de la VMI, sin aumento del
esfuerzo ventilatorio ni de la frecuencia respiratoria, si-
milar a lo que se reporta en estudios previos.!*'V Esto
podria deberse a una afeccion del centro respiratorio que
genere una respuesta central deprimida a la hipoventila-
cién, posiblemente debido a que la alfa-glucosidasa acida
humana no penetra en el sistema nervioso central.!® La-
mentablemente, en nuestra institucién no contamos con
dispositivos que nos permitan valorar la respuesta de la
presiéon de oclusion del primer milisegundo frente a la
hipercapnia (pendiente P,/ PCO,) u otra variable que
nos permita constatar o descartar esta afeccion.”

En el inicio tardio de esta enfermedad, las primeras
manifestaciones son usualmente la debilidad muscular
progresiva y/o el deterioro de la funcién respiratoria.
Independientemente del inicio, la disfunciéon ventilato-
ria se desarrolla en el 70 % de los pacientes, con una
reduccién de la CV que varia entre el 0,9 % y el 4,5 %.
La falla respiratoria es, generalmente, una causa signifi-
cativa de morbimortalidad, y la probabilidad de requerir
ventilacidén mecanica se incrementa en promedio un 8
% cada afio posterior al diagnéstico.®

Aunque la paciente logrd desenvolverse de manera au-
tonoma con VNI y MPV diurna, junto con silla de ruedas,
y se conectaba de manera invasiva por TQT durante el
sueno, la dificultad para lograr que su obra social proveyese
un equipo de ventilacién mecinica con las caracteristicas
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solicitadas nos llevo a cambiar la estrategia ventilatoria
para que pudiera hablar durante el dia sin episodios de hi-
poventilacion alveolar. Esto permitié cumplir con el deseo
de la paciente de volver a su domicilio con su familia.

Conclusion

La mejoria funcional ventilatoria de la paciente con
EPIT recién pudo observarse luego de tres meses de
iniciada la terapia de reemplazo enzimatico. Si bien
alcanzd valores aceptables de CV, no logrd superar la
prueba de ventilacién espontanea. Es fundamental eva-
luar el potencial del paciente para establecer estrategias
ventilatorias que busquen mejorar la calidad de vida y
permitan un retorno seguro al domicilio.
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