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Enfermedad de Pompe

UN VISTAZO HACIA EL PASADO:

EL DESCUBRIMIENTO DE LA ENFERMEDAD DE POMPE

desconocida.
musculos no se veian normales y al contrario, habian "pilas”
de glucégeno, una sustancia similar al azlcar.

Unos anos, y pacientes después, se determiné que esta ‘
enfermedad se debia a una enzima faltante, y esta
condicion fue designada como “"Enfermedad de Pompe™.

[

n 193], el patélogo de 30 anos Johannes. C. Pompe present6
hallazgos de un paciente infantil que murié a los 7 meses de
edad y tenia un corazbn muy agrandado, por una causa ®
La examinacion a través de microscopio mostré que sus

o\

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.

infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroameérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554
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Descripcion técnica
de la enfermedad

Las personas con enfermedad de Pompe tienen bajos niveles
activos de una enzima llamada alfa-glucosidasa dcida
(GAA), que es responsable de descomponer el glucégeno
en las células. Cuando falta esta enzima o solo estd presente
en cantidades muy pequefias, se presenta un acumulo
anormal de glucdégeno, especialmente en las células

musculares. Con el tiempo, estas células se danan y no
pueden funcionar con normalidad.

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroameérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Por qué se desarrolla la enfermedad:
un vistazo hacia los genes

UN DESORDEN HEREDADO Y PROGRESIVO

La enfermedad de Pompe es una enfermedad
genética, esto significa que los pacientes la
heredan directamente de sus padres. Para
que se presente la enfermedad de Pompe, es
necesario que ambos padres hereden a su
hijo un gen con una mutacién o un cambio
defectuoso.

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Por qué se desarrolla la enfermedad:
un vistazo hacia los genes

UN DESORDEN HEREDADO Y PROGRESIVO

Figura 1.

La herencia de la enfermedad de Pompe es autosdmica

. Gen GAA Normal
recesiva, esto quiere decir que, se requieren 2 copias del |
gen danado (1 por cada padre). Si una persona tiene
solo 1 copia del gen danado, no presentard la

enfermedad pero serd portador de la mutaciéon y la

podrda heredar a sus hijos (Fig. 1).

En la Figura I, ambos padres son portadores, asi que

tienen una posibilidad del 25%, por cada hijo nacido,
de que este herede ambas variantes genéticas y
tenga la enfermedad.

Hijo Afectado HIJO no Afectado Huo no qfectadq Hijo no Afectado
(Portador) (Portadora)

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroameérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Presentaciones clinicas

Hay 2 presentaciones clinicas de la enfermedad de Pompe, las cuales
se determinan por la edad en la que aparecen los primeros sintomas.

Enfermedad de Pompe Enfermedad de Pompe
de Inicio Infantil (IOPD*) de Inicio Tardio (LOPD*)

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease.
LOPD: Late-onset Pompe Disease.

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.

infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Enfermedad de Pompe
de Inicio Infantil (IOPD)

ENFERMEDAD DE POMPE DE INICIO INFANTIL (IOPD*

Los sintomas se notan por primera vez a
los pocos meses del nacimiento y antes
del primer ano de vida. Los bebés con
enfermedad de Pompe suelen tener
problemas cardiacos, asi como debilidad
muscular y problemas respiratorios.

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease. T

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo

postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Signos y Sintomas

Pulmones y sistema

Sistema cardiovascular respirotorio

Sistema : : ,
musculoesquelético Sistema Digestivo

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Signos y Sintomas

SISTEMA CARDIOVASCULAR

El corazdbn agrandado, debido al engrosamiento del
musculo cardiaco (miocardiopatia hipertréfica), es un
signo clasico de IOPD*, y puede llevar al corazdn a tener
una capacidad disminuida para bombear la cantidad
de sangre suficiente para el cuerpo. El "sistema eléctrico’
del corazén (sistema de conduccién), también puede
verse dfectado por la IOPD*, lo que puede resultar en
alteraciones en la frecuencia cardiaca y ritmo del corazon.

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease.

Material disenado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar |a consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacion comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8, Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panamd, Repiblica de Panama Telf.: (507) 382-9500.

infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayan y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cadigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru, Av, Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554
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Signos y Sintomas

SISTEMA ,
MUSCULOESQUELETICO

La falta de tono muscular (hipotonia) que resulta en debilidad
muscular (miopotia) es comun en bebés con IOPD*. Los pacientes
con IOPD* pueden ser descritos con "Sindrome del bebé flacido'.
Esta debilidad muscular se puede encontrar a través del cuerpo,
pero normalmente afecta a los musculos mas cercanos a la linea
media del cuerpo (musculos proximales). Debido a la debilidad
muscular, hay retrazos en alcanzar los pardmetros de desarrollo,
tales como el sostén cefdlico (cabeza), o el caminar
independientemente.

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease.

Material disenado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninglin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacion comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 9 Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Repuiblica de Panama Telf.: (507) 382-9500.

infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayén y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cadigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru, Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Signos y Sintomas

‘| PULMONES Y SISTEMA RESPIRATORIO

Los muUsculos empleados para respirar pueden verse afectados
en la IOPD*, por lo que los bebés pueden tener dificultades para
suplir oxigeno al cuerpo, y deben hacer un mayor esfuerzo para
inhalar y exhalar correctamente. Es frecuente encontrar en

estos pacientes: Sindrome de dificultad respiratoria agudaq,
trastornos de la respiraciéon durante el suefio (apnea del
suefio) e incluso falla respiratoria. |

Como los muUsculos empleados para respirar pierden fuerza,
un llanto débil y una tos con flema también puede presentarse
en la IOPD*. Debido a esto, es frecuente encontrar infecciones
de las vias respiratorias superiores (tipo resfriado) e infecciones
de los pulmones (neumonias) a repeticion.

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease.

Material disenado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninglin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacion comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y C a -Aventi nama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Repuiblica de Panama Telf.: (507) 382-9500.

infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/indexjsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayén y Av. Simén Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru, Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Signos y Sintomas

SISTEMA DIGESTIVO

Una manifestacion que se puede encontrar en los pacientes
con IOPD* es la no ganancia de peso respecto a su edad.
Esto podria ser secundario a una deficiencia en la succion y
deglucion de los alimentos. Ademds de esto, es frecuente
encontrar un crecimiento de la lengua (macroglosia) la
cual también puede alterar la alimentacion del paciente.
Finalmente y como otra manifestacion del sistema digestivo
los pacientes pueden presentar un crecimiento anormal del
higado (hepatomegalia).

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease.

Material disenado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninglin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacion comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8, Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquiline de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Reptiblica de Panama Telf: (507) 382-9500.

infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayan y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cadigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru, Av, Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




¢Qué esperar?

En la IOPD*, los sintomas surgen en los primeros
meses de vida. La radpida progresion de la
debilidad muscular, incluyendo los musculos
necesarios para respirar, y el avance de la
cardiomegalia, son esperados durante el
curso clinico de la enfermedad y pueden
provocar insuficiencia cardiaca y respiratoria
en los primeros anos de vida.

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease.

Material disefado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




¢Qué esperar?

Después de que el bebé haya sido diagnosticado con enfermedad de Pompe
de Inicio Infantil, es importante definir los controles médicos y exdmenes clinicos
a partir del estado de salud.

Ademdads, debido a que la enfermedad de Pompe afecta a mdltiples érganos
y sistemas del cuerpo, esta debe ser tratada por un equipo profesional
multidisciplinario (diferentes especialistas).

El equipo de cuidado del paciente con IOPD*, puede incluir:

» Un médico principal, especialista en este tipo de
enfermedades (Genetista, Neurblogo, Neurdlogo pediotro).

* Profesionales de la salud de diferentes especialidades
segun sea necesario, esto dependiendo de las manifestaciones
clinicas de la enfermedad (Cardiélogo, Neumdlogo,
Neurblogo, Fisioterapeutaq, etc).

*Por sus siglas en ingles:
IOPD: Infantile-onset Pompe Disease.
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y Enfermedad de Pompe
de Inicio Tardio (LOPD)

Los sintomas pueden aparecer a partir del
primer ano de vida y hasta la vida adulta; los
ninos y adultos con enfermedad de Pompe
pueden tener sintomas leves, moderados o
graves los cuales son progresivos y pueden
empeorar con el tiempo.

*Por sus siglas en ingles:
LOPD: Late-onset Pompe Disease.
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)
// Signos y Sintomas

PROGRESO DE LA ENFERMEDAD

Los pacientes con LOPD* tienen una evoluciéon
maAs lenta de los sintomas que los pacientes con
la forma de incio infantil, pero la enfermedad es
progresiva y los sintomas pueden ir empeorando '
a medida que pase el tiempo. Musculares

Debilidad en las extremidades inferiores,
luego en las extremidades superiores.
Dificultad o problemas al caminar,
levantarse de una silla, subir escaleras,
correr, practicar deportes.

Dificultad al levantar objetos.

Eventual necesidad de asistencia al
caminar (bastén, caminador, silla de
ruedas).

Debilidad respiratoria

Falta de aliento (sentirse "ahogado”) al
realizar actividades cotidianas tales
como caminar cortas distancias.
Dificultad para respirar al acostarse.
Infecciones respiratorias frecuentes.
Dolores de cabeza y somnolencia
diurna son signos de que el paciente no
estd durmiendo bien en la noche.
Necesidad de soporte o respiracion
asistida (maquina CPAP, ventilacion
mecdanica).

\

Otros

Fatiga.

Dolor.

Escoliosis (curvatura en la columna
vertebral).

Tono muscular reducido.

Dificultad para hablar o masticar.

*Por sus siglas en ingles:
LOPD: Late-onset Pompe Disease.
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J Vivir con Enfermedad de k & K /
MY Pompe de Inicio Tardio ~ -

Existe un gran reto que todos llegamos a asumir en ciertas
situaciones, y es admitir gue necesitamos y tenemos que
pedir ayuda. Esto puede ser mas frecuente para personas
con condiciones o enfermedades cronicas que limitan la
capacidad fisica. Buscar consejos y apoyo de otras personas
con enfermedad de Pompe podria ayudar. Usted no deberia
sentirse mal o apenado por ello; todos nosotros necesitamos
ayuda extra de vez en cuando.

Adn asi, las personas con enfermedad de Pompe, no
renuncian a las actividades que les gusta hacer. La
idea es adaptar las rutinas y/o actividades segin las
necesidades y la condicion del paciente.

Material diseiado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ninguin caso pretenden reemplazar la consulta médica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su médico
tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.

infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




y Vivir con Enfermedad de
N / Pompe de Inicio Tardio

RUTINAS DIARIAS

El sintoma més coman de la LOPD* es la debilidad muscular, y conforme la enfermedad va
progresando, los pacientes pueden encontrar mas dificil realizar actividades que alguna vez fueron
una rutina. Las limitaciones que pueden tener los pacientes, pueden hacer que las actividades
diarias sean mas retadoras y que requieran mas tiempo, como por ejemplo para caminar, subir
escaleras o levantarse de una silla. Eso NO significa que una persona deba dejar de hacer las
actividades que disfruta hacer. Es importante, sin embargo, que ellos puedan hablar con su
meédico acerca de las actividades que puedan hacer dependiendo de su condicién de salud.

YAk

*Por sus siglas en ingles:
LOPD: Late-onset Pompe Disease.
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tratante. Para mayor informacién comunicarse con el departamento médico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N° 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Teléfono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro América y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, cédigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




4

| Vivir con Enfermedad de
Pompe de Inicio Tardio

Los siguientes consejos podrian hacer esas actividades mdas manejables:
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Vivir con Enfermedad de
Pompe de Inicio Tardio

Ajustar su rutina para acomodar cierto tiempo extra
necesario para poder readlizar estas actividades: por
ejemplo, preparar las comidas o la ropa la noche
anterior para hacer de la rutina de manana algo
menos estresante.
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Vivir con Enfermedad de
Pompe de Inicio Tardio

Considerar el uso de tecnologia que podria ser de
utiidad para hacer las tareas de una forma mas
sencillg; esto se llama "tecnologia asistida’.
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Vivir con Enfermedad de
Pompe de Inicio Tardio

. lossiguientes consejos podrian hacer esas actividades mas manejables:

Modificar sus condiciones de trabajo, si
este llegara a tornarse dificil o complicado.
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Vivir con Enfermedad de
Pompe de Inicio Tardio

Realizar ejercicios ligeros o suaves, los cuales son considerados como
lbeneficios para los pacientes con enfermedad de Pompe. Los pacientes
deben entender que pueden tener algunas limitaciones fisicas y no
deben exigirse a si mismos.

» Los pacientes deberian discutir acerca del ejercicio y las limitaciones
con su médico tratante.

« Evitar ejercicios forzosos.

e Los pacientes deben descansar cuando sed necesario.

‘rr

Material disenado con fines educativos y contiene recomendaciones generales que en ningun caso pretenden reemplazar la consulta medica. Estas recomendaciones deben ser discutidas y acordadas con su medico
tratante. Para mayor informacion comunicarse con el departamento medico de: En Colombia: Sanofi-Aventis de Colombia S.A. Transversal 23 N* 97-73 - Edificio City Business. Piso 8. Bogota D.C. Telefono: 621 4400 - Fax:
744 4237 En Bolivia, Centro Ameérica y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Republica de Panama Telf.: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: httpy//www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark , Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, codigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroameérica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554




Vivir con Enfermedad de
Pompe de Inicio Tardio
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. lossiguientes consejos podrian hacer esas actividades mas manejables:
@

Mantener sus actividades lUdicas
y una vida social activa.
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Mensaje para cuidadores y familiares

Consejos para Aceptando
los cuidadores. ayuda externa
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CONSEJOS PARA LOS CUIDADORES

La enfermedad de Pompe no solo afecta a los pacientes, también

a sus familiares y cuidadores. En general a medida que aumentan -
las necesidades de un paciente con Pompe, el tiempo requerido
para el cuidado por parte del miembro de familia o el cuidador,
también aumenta. Algunos pacientes suelen preferir, si es
posible, que un miembro de la familia los cuide. Del mismo
modo, los familiares o cuidadores suelen sentirse mejor
cuando pueden cuidar ellos mismos del paciente.

Si alguien estd cuidando a un paciente con enfermedad de
Pompe, es importante recordarle que debe cuidar de si
mismo también. Cuidar de alguien puede ser agotador,
tanto fisica como psicoldgicamente. Comunicarse y apoyarse
en otros miembros de la familia y amigos, también puede
ayudar.
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Mensaje para cuidadores y familiares

ACEPTANDO AYUDA EXTERNA

Si un familiar requiere cuidado las 24 horas, los cuidadores deberdn evaluar
si pueden realizar esta tarea. Ademads, algunos pacientes podrian necesitar
de un cuidado médico especializado que esté mas alld de la capacidad del
cuidador.

Es importante reconocer o aceptar la ayuda externg,
cuando el cuidador ya no puede proporcionar el cuidado
que el paciente requiera. Aceptar la ayuda de las enfermeras,
de los asistentes de salud en el hogar, y otros profesionales
del cuidado podria ser dificil, pero en muchos casos, podria
ser la mejor opcidn para el paciente y su cuidador.
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744 4237 En Bolivia, Centro Ameérica y Caribe: Sanofi-Aventis de Panama S.A. Torre Evolution, piso 32, Calle 50 y Av. Aquilino de la Guardia Obarrio- Cuidad de Panama, Reptiblica de Panama Telf: (507) 382-9500.
infomed.pac@sanofi.com Sitio web: http://www.sanofi.com.pa/l/pa/sp/index.jsp En Ecuador: Sanofi-Aventis del Ecuador S.A. Centro Corporativo Ekopark, Via Antigua a Nayon y Av. Simon Bolivar, torre 2, piso 5, codigo
postal EC 170503 Telf: (593) 2500-3020 En Peru: Sanofi-Aventis del Peru. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San Isidro, Telf. (+511) 631-9100 En Peru para Genzyme: SANOFI GENZYME. Av. Javier Prado Este 444 Piso 15, San
Isidro, Lima - Peru. Teléfono: (+511) 631-9100 Para reportes de eventos adversos: En todo Centroamerica, Ecuador y Bolivia: drugs.camwi@sanofi.com En Venezuela: farmacovigilancia.ve@sanofi.com. MAT-CO-2104554






