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ENFERMEDAD DE POMPE: 
.Miopatía metabólica severa causada por la deficiencia de: 
  
      Glucógeno                  α-D-Glucosa           
 
 
 
 
.Tejidos afectados:  Musc esquelético y cardiaco 
.Enfermedad autosómica recesiva 
.Enfermedad rara: 1 de 40.000 
 
DIAGNÓSTICO: Actividad enzimática de la GAA en fibroblastos 
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2) CHAPERONAS MOLECULARES  
 -Se unen a la enzima.  
-Favorecen el plegamiento, ensamblaje  y transporte  de la GAA 
a nivel postraduccional hacia el lisosoma. 
 
 
 
 

Enzima 

Chaperona 

1) TERAPIA DE SUSTITUCIÓN  ENZ: 
-Enzima α-D Glucosidasa humana recombiante  

                   4) FACTOR DE TRANSCRIPCIÓN TFEB                                              
 
 
 
 
 
 
 
 

4) TERAPIA DE INHIBICIÓN DE SUSTRATO 


