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Resumen

Objetivos:La mucopolisacaridosis tipo I (MPS II), o sindrome de Hunter, es una enfermedad rara
(ER) ligada al X provocada por déficit en la actividad enzimatica de la iduronato-2-sulfatasa,
encargada de la degradacion de los glucosaminoglucanos (GAGS) en los lisosomas de las células.
Incidencia aproximada de 1/75.000 varones nacidos vivos. De clinica progresiva, provoca un cuadro
compartido con otros subtipos de MPS: fascies tosca, macrocefalia, macroglosia, hipertrofia
amigdalar, afectacion dentaria, otitis de repeticion, hepatoesplenomegalia, hernias abdominales,
afectacién de valvulas cardiacas, sindrome de apnea del suefio o manifestaciones dseas difusas.
Dividida histéricamente en formas severas (temprana, con deterioro cognitivo) y leves (tardio y sin
afectacion del sistema nervioso), hoy se conoce que hay un espectro de presentaciones entre los 2
extremos. El diagnostico se realiza mediante determinacién de GAGs en orina, actividad enzimatica
en plasma, fibroblastos o gota seca y/o estudio genético. Desde hace unos afos existe terapia
enzimatica sustitutiva, que ha demostrado frenar la evolucién de algunos sintomas.

Material y métodos:Estudio retrospectivo observacional de 2 pacientes de una misma familia con
MPS II diagnosticados en la consulta conjunta de metabolismo de adultos y pediatria. Se realiza el
diagnostico diferencial con otras enfermedades metabolicas como son el Gaucher, glucogenosis o
Niemann Pick. Para el diagnostico se realiza la determinacion de GAG en orina y se confirma con
estudio enzimatico y genético. El estudio de la afectacion visceral consiste en ecografia abdominal,
ecocardiograma, serie dsea displasica, RMN cerebral, estudio oftalmoldgico y ORL, pruebas de
funcion respiratoria, estudio del suefio y test de la marcha.

Resultados:El caso indice fue un nifo de 10 afios, de inicio a los 2 afios con otitis de repeticion,
SAOS a los 5 anos, amigdalectomizado a los 6, hernia abdominal y alteraciones palatinas y dentarias.
Acude a Urgencias por dolor umbilical, objetivandose hepato-esplenomegalia. Ingresa con sospecha
de proceso neoplasico, descartado con TAC, RMN y biopsia de médula. Se deriva al servicio de
metabolismo infantil, donde se diagndstica de posible MPS en biopsia hepatica, confirmandose
existencia de niveles elevados de GAGs y disminucién de actividad enzimatica (< 0,8 mmol/h).
Mutacion en el exén 9 del gen IDS (c.1392C > G). En el estudio posterior se aprecia displasia 6sea,
engrosamiento de valvulas mitral y adrtica y coeficiente intelectual normal-bajo (90). Tras
confirmacidén se extiende el estudio a la familia: madre portadora de la mutacion y uno de los 3
hermanos de esta, de 52 anos, con fenotipo compatible, por presencia de facies caracteristica, y
antecedentes de 8 intervenciones por hernias inguinales desde el afio 2001, portaba audifonos por
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sordera neurosensorial desde los 26 afios y estaba siendo valorado por Traumatologia por dolor de
cadera y por Neurologia por sincopes. Se objetiva engrosamiento de valvulas mitral y adrtica, SAOS
grave, miopia magna sin afectacion corneal ni retina y obliteracion de espacios de Virchow en RMN
sin deterioro cognitivo, asi como displasia de caderas. Se demostr6 presencia de GAGs elevados con
actividad enzimatica reducida (< 0,8 mmol/h) y la presencia de la misma mutacion.

Conclusiones:La MPS II es una enfermedad de presentacion muy heterogénea. Formas graves de
inicio precoz, deterioro cognitivo y manifestaciones clasicas son mejor identificadas, pero las formas
leves son un reto para el diagnostico. Su retraso provoca progresion de la enfermedad y afectacion
organica severa. La existencia de tratamiento, que ha demostrado disminucioén de la progresion al
iniciarla de forma temprana, hace mas importante el diagndstico precoz. En este caso el retraso
diagndstico fue de 8 afios en el caso del menor y 25 afos en el adulto. La actividad enzimatica fue
similar a pesar de la forma mas severa del niflo. El diagnostico de la enfermedad se realiz6 de forma
casual en el contexto de dolor abdominal y hepatoesplenomegalia. Actualmente el menor se
encuentra en terapia sustitutiva desde hace 1 mes y el mayor esta siendo valorado para ello.
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