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IMAGENES EN PEDIATRIA
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Figura 1

Lactante con diagndstico de enfermedad de Pompe (gluco-
genosis tipo Il), diagnosticada a los 7 meses tras episodio
de insuficiencia respiratoria severa con hipotonia. La eco-
cardiografia inicial mostré una miocardiopatia hipertrofica
no obstructiva: septo interventricular en telediastole (SIVtd)
14mm Z-score +5,48, pared posterior VI (PPVItd) 16 mm
Z-score +7,71, diametro diastolico VI (DDVI) 18 mm Z-
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A) Eje paraesternal largo pretratamiento. B) Eje paraesternal largo postratamiento.

score —3,61 y fraccion de eyeccion VI (FEVI) al 50%
(figs. 1A, 2Ay 3A).

Se inicid tratamiento enzimatico sustitutivo con
avalglucosidasa-alfa (Nexviadyme®), observandose a los 2
meses una clara mejoria estructural y funcional: ventriculo
izquierdo no dilatado ni hipertrofico (SIVtd 6 mm Z-score
+1,6, PPVItd 7 mm Z-score +3,42, DDVI 28 mm Z-score +0,81)
y FEVI aumentada al 63% (figs. 1B, 2By 3B).

La enfermedad de Pompe es un trastorno autosomico
recesivo que conlleva una deficiencia de la enzima lisosomal
a-1,4-glucosidasa. Una de sus manifestaciones mas caracte-
risticas en lactantes es la miocardiopatia hipertrofica’.

El tratamiento sustitutivo con avalglucosidasa-alfa es una
terapia novedosa que ha demostrado ser altamente eficaz,
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Figura 3 A) Eje 4 camaras pretratamiento. B) Eje 4 camaras postratamiento.

especialmente en pacientes con afectacion cardiaca signifi-
cativa. Se ha documentado mejoria ecocardiografica precoz
y sostenida: regresion de la hipertrofia, normalizacion del
indice de masa ventricular, mejoria de la funcion sistélica y
reduccion de signos electrocardiograficos de sobrecarga?.
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