L& POMPE

COMO ENCONTRAR UN MEDICO QUE LLEVE TU CASO

El tratamiento para la enfermedad de Pompe
mediante la terapia de sustitucion enzimatica
(TSE) ya esta disponible para muchos
pacientes del mundo. Esto es un logro
increible. Sin embargo, el reembolso sigue
siendo un obstaculo en algunos paises. Como
paciente con enfermedad de Pompe estas
probablemente impaciente por saber todo lo
posible sobre esta oportunidad que se te brinda
y por conocer como puedes beneficiarte del
tratamiento con la terapia de sustitucion
enzimatica. Antes de llegar a este punto, es
importante que te informes de si te
reembolsaran la sustitucion enzimatica en tu
pais. Después debes encontrar un médico
cualificado que acepte y sea capaz de tratar la
enfermedad de Pompe, lo que puede llevarte
tiempo y cierto esfuerzo. No obstante, para
facilitar tu busqueda existen fuentes que
puedes consultar. Una vez que encuentres un
meédico, te someteras a una evaluacion para verificar que puedes recibir el tratamiento. Este folleto
ofrece diversos lugares en los que puedes encontrar un médico que te ayude a acceder a la
sustitucion enzimatica y encontraras también una lista con los diversos examenes meédicos que
podrian ser necesarios.

P: ¢Como puedo encontrar un médico que me evalie y me trate con sustitucion enzimatica?
R: Antes de empezar el tratamiento con sustitucion enzimatica, es importante que encuentres un
médico dispuesto a tratar la enfermedad de Pompe. La situacién puede variar segun el pais en el
que vivas. En algunos paises hay centros especializados que supervisan el tratamiento de los
pacientes con enfermedad de Pompe. En otros paises, los pacientes deben localizar un médico que
quiera tratarles en un hospital de su ciudad.

Para encontrar un experto en la enfermedad de Pompe en tu pais, un buen punto de partida seria
ponerte en contacto con el interlocutor o la organizacion de la Asociacion Internacional de la
Enfermedad de Pompe (International Pompe Association, IPA) en tu pais. Para esto puedes visitar
la pagina web www.wordlpompe.org/.

P: Una vez localizado el médico que esté dispuesto a tratarme con sustitucion enzimatica
icuales serian las preguntas que podria plantearle?

R: Una vez que hayas encontrado un médico que acepte tratarte con sustitucion enzimatica es
importante que hables con él antes de empezar el tratamiento. Preparate bien esta conversacion.
Haz una lista con todas tus preguntas, incluyendo entre ellas cuales son los exdmenes médicos
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previos que debes hacerte, el reembolso, las posibles reacciones alérgicas, pruebas médicas y
rehabilitacion.

A continuacién encontraras algunos ejemplos de preguntas que tal vez quieras hacer. Dependiendo
del pais en el que residas habra preguntas que te pareceran mas relevantes que otras:

o ;Esta tratando otros pacientes con enfermedad de Pompe?

o /Esta en contacto con otros especialistas que tengan experiencia en la enfermedad de
Pompe y la TSE?

e ;Cual es su experiencia con los tratamientos que se administran mediante infusién?

e ;Estaria de acuerdo en ayudarme con las formalidades relacionadas con el seguro
médico?

o ¢Necesito hacerme algun tipo de examen médico o andlisis antes de comenzar el
tratamiento?

e ;Qué dias y a qué hora seria posible recibir el tratamiento?

e ;Cuanto dura la infusién?

e ;Donde me administraran la infusién: en el hospital mas cercano, centro de infusion o en
casa?

e ;Qué debo esperar de un dia que recibo la infusion?

e ¢Necesitaré una via central de acceso subcutdaneo o me cogeran una via cada vez que
reciba el tratamiento?

e ;Qué puede pasar si tengo una reaccion alérgica?

e ;Qué pasara cuando se vaya de vacaciones? ;Tiene un sustituto que conozca mi
situacion?

o Una vez que comience el tratamiento, necesitaré consultar a otros médicos especialistas
como fisioterapeutas, médicos rehabilitadores, o logopedas. ¢Podria ayudarme a encontrar
estos especialistas?

e ¢Le gustaria supervisar regularmente los datos de mi estado?

P: ¢Qué debo hacer antes de recibir la terapia de sustitucion enzimatica?

R: Antes de que puedas empezar la terapia de sustitucion enzimatica, el diagnostico de que
padeces la enfermedad de Pompe debe estar confirmado. Es decir, necesitas un informe médico
que refleje cual es tu actividad enzimatica y/o un analisis de la mutacion de tu ADN. Tu médico
puede querer, ademas, que te hagas pruebas meédicas adicionales antes de que comiences el
tratamiento. Estas pruebas pueden incluir una exploracion del corazon (para medir la frecuencia y
ritmo cardiaco y para visualizar la actividad eléctrica del tejido del musculo cardiaco); pruebas
neuroldgicas (para medir la fuerza y funcionalidad de los musculos); pruebas de la funcién pulmonar
(para registrar la cantidad de aire que inspiras y expiras a intervalos especificos de tiempo y la
velocidad con la que lo haces), analisis de sangre (para medir el nivel de los electrolitos, grasas,
proteinas y enzimas en la sangre), una prueba de embarazo o una prueba auditiva. El resultado de
todas estas pruebas le proporcionan a tu médico unos valores de base sobre tu situacion en el
punto de partida. Cuando lleves un tiempo recibiendo la terapia, estas pruebas que te hiciste
previamente pueden repetirse para determinar el nivel de progresion.

Como la sustitucion enzimatica se administra por via intravenosa (a través del torrente sanguineo),
probablemente tu médico examinara tus venas para ver si son facilmente accesibles. Si son de
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dificil acceso, o, si tienes miedo a los pinchazos, el médico te puede sugerir que te implanten una
via central de acceso subcutaneo (o un dispositivo similar). Una via central de acceso subcutaneo
es un dispositivo que se implanta en el pecho, bajo la superficie de la piel, con anestesia local o
general. La ventaja de este sistema es la facilidad con la que se accede a las venas. El
inconveniente es que presenta un riesgo de infeccidon superior con respecto a un procedimiento
intravenoso. El médico debe hablar contigo sobre esta opcién antes de tomar una decision.

P: Ademas del médico que me trata, ;quién mas puede atenderme?

R: Una vez que te han diagnosticado la enfermedad de Pompe es importante que recibas una
atenciéon multidisciplinar, es decir, unos cuidados médicos dispensados por un equipo de
especialistas, como un genetista, un pediatra o un especialista en enfermedades neuromusculares
que siga la evolucién de tu enfermedad y que te envie a los diferentes especialistas que trataran los
sintomas especificos de la enfermedad, como un fisioterapeuta, logopeda, nutricionista y
neumologo. Los médicos y otros profesionales sanitarios pueden ayudarte con cuidados
complementarios. Los miembros de este equipo multidisciplinar estaran en contacto continuo a lo
largo de tu tratamiento. Para obtener mas informacion sobre los cuidados multidisciplinares puedes
mirar en Pompe Connections “Como consequir el cuidado mas apropiado para la enfermedad de
Pompe.”

Esta informacion esta disefiada para proporcionar informacion general sobre los temas tratados. Se
distribuye como un servicio publico de la Asociacién Internacional de la Enfermedad de Pompe
(International Pompe Association, IPA), con el conocimiento de que la IPA no esta dedicada a
prestar servicios médicos u otro tipo de servicios profesionales. La medicina es una ciencia en
continua evolucién. El error humano y los cambios en la practica impiden certificar la precision
absoluta de un material tan complejo. Se hace necesario, pues, la confirmacién de esta informacion
mediante la consulta de otras fuentes, especialmente del médico. Por favor, recuerda que la eficacia
de la sustitucidon enzimatica varia de una persona a otra.
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