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MUCOPOLISACARIDOSIS.

Ante un paciente que presenta alguno de los siguientes signos y sintomas,los pediatras
deberiamos pensar en la posibilidad de mucopolisacaridosis y solicitar mucopolisacaridos en
orina,sabiendo que quizas no podamos detectarla en la enfermedad de Sanfilipo que da la
prueba negativa en orina

Signos y sintomas de sospecha

e Hernias inguinales. e Manos en garra.

Baja talla.

Subluxacidn atloideo-axoidea.
Hernia umbilical.

Retraso global del desarrollo.
Macroglosia

Depdsitos en cornea

e Rigidez en las articulaciones.
Otitis recurrentes

Facies tosca.

Distension abdominal
Problemas neurolégicos.
Dificultades respiratorias
Cifosis (en algunos tipos).

Figura 2 : Sindrome de Hunter; Rasgos fisico: Mano
en Garra,

Tipos
Existen diferentes tipos de MPS de acuerdo a la enzima especifica que esta ausente: cada una
con manifestaciones clinicas especificas:



MPS Il B Sanfilippo B
MPS Il C Sanfilippo C

1. MPS | Hurler 8. MPS Il D Sanfilippo D

2. MPS | Scheie 9. MPS IV A Morquio A

3. MPS | Hurler Scheie 10. MPS IV B Morquio B

4. MPS Il Hunter 11. MPS VI Maroteaux-Lamy
5. MPS Il A Sanfilippo A 12. MPS VII Sly

6.

7.

Las mucopolisacaridosis son un grupo de patologias causadas por la deficiencia de enzimas
lisosomales especificas que participan en la via catabdlica de los glucosaminoglicanos (GAG). El
cuerpo utiliza estas enzimas para descomponer y eliminar los productos de degradacion de
estos

Son enfermedades multisistémicas que requieren de un enfoque multidisciplinar para su
tratamiento y manejo adecuado.

Este grupo de patologias son de origen genético, son degenerativas y progresivas.

En los ultimos afios se han producido avances muy importantes en el tratamiento de estas
enfermedades con la aparicién de tratamientos enzimaticos sustitutivos, inhibidores de
sustrato y mejoras en la supervivencia de los trasplantes de médula dsea.

La primera prueba a realizar para el diagnéstico es un determinacion de GAG en orina. Pueden
emplearse una determinacién de orina simple, aunque esta puede fallar en la MPS II. Si se
hallan cantidades normales, se puede descartar en gran medida que se trate de una MPS, a
excepcion del Sindrome de Sanfilippo, en el que unos GAG en orina normales no descartan el
cuadro. Tras una determinacién de GAG en orina compatible con MPS, se debe realizar la
determinacion de la activad enzimatica de aquella que sospechamos causal de la enfermedad.
Una vez confirmado el diagndstico mediante determinacién de la actividad enzimatica,
conviene realizar el diagndstico genético, que busca la mutacidn génica responsable de la
enfermedad.

El tratamiento de las diversas MPS debe incluir tanto un tratamiento especifico segun el tipo
de enfermedad que se trate (trasplante de médula dsea, terapia de reemplazo enzimatico)
como un tratamiento global de las diversas manifestaciones clinicas que estas enfermedades
multisistémicas presenten. Un tratamientos Unicamente centrado en administrar terapia de
reemplazo enzimatico o conseguir un trasplante de médula dsea serd necesariamente
incompleto sino va acompafiado de una actuacidn global sobre todos los érganos y sistemas
afectados.

Organizacion de pacientes miembro de FADEPOF:
e AMA - Asociacién Mucopolisacaridosis Argentina.
Email: ampsarg@gmail.com Tel: (011) 4219.5934 Sitio: https://www.facebook.com/AMA-
Asociacion-de-Mucopolisacaridosis-Argentina-779050348847526/about/
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