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Resumen

Objetivos. La enfermedad de Morquio o mucopolisacaridosistipo IV A es una enfermedad de depdsito
lisosomal debida a un defecto enzimético en las vias de degradacion de los glucosaminoglicanos (GAG).
Suele manifestarse como una displasia esgquel ética progresiva. Es una patologia de muy bajaincidencia
(1/250.000 rnv), descrita especia mente en nifios, siendo poco conocida su evolucion en lavida adulta
Recientemente se ha aprobado una terapia basada en sustitucion enzimatica. Una mejor caracterizacion de los
pacientes con enfermedad de Morquio adultos de nuestro pais nos permitira guiar las estrategias de su manejo
clinico.

Material y métodos: Estudio descriptivo observacional retrospectivo que incluye 11 pacientes adultos (>16
anos) afectos de enfermedad de Morquio tipo A, atendidos en 3 centros de referencia para el manejo de esta
patologia (8 del H.U. 12 de Octubre, 2 del H. LaFey 1 del H. Vall d&#39Hebron). De los casos
seleccionados, se recopilaron las caracteristicas al diagndstico, su evolucion clinica, pruebas
complementarias realizadas y acceso atratamiento.

Resultados: De los 11 pacientes estudiados, 6 (54%) eran varonesy la mediana de edad era de 33 afios con
un rango entre 16 y 44 afios. Ocho (73%) tenian un hermano afecto, y en ninglin caso se describio
consanguinidad en los padres. La edad mediaa diagndstico fue de 4,6 afios con un rango entre 2y 14 afiosy
el diagndstico aternativo mas frecuente fue la displasia 6sea. El principal sintoma de sospecha que favorecio
el diagnostico fue la cifoescoliosis, las ateraciones articulares o el tener un hermano afecto. El principal
método diagndstico fue la determinacion de GAG en orina seguido de la medicion de la actividad enzimética
y slo 5 de los casos contaban con el estudio genético. Todos |os pacientes presentaban un fenotipo grave de
la enfermedad en forma de talla baja (media de 115 cm), cifoescoliosis, pectus carinatum, alteraciones
articulares y displasia odontoidea. Cuatro de |os pacientes habian sido intervenidos para descompresion-
artrodesis occipitocervical, en uno de los casos con una paraplgjia posquirargica. Ocho de los pacientes
tenian alguin tipo de mielopatia. La mayoria habian sido intervenidos de més de una cirugia, siendo las mas
frecuentes la adenoidectomiay |a osteotomia valguizante de rodilla. A uno de los pacientes se le tuvo que
intervenir pararecambio valvular aortico. El sintoma principal actual erael dolor y ladisminucion en su
movilidad, siendo tres de |os pacientes dependientes de silla de ruedas. Todos presentaban un trastorno
ventilatorio restrictivo aunque ninguno teniainsuficiencia respiratoria basan, 5 usaban BIPAP nocturna. Solo
5 de los pacientes habian tenido un seguimiento reglado por un equipo multidisciplinar desde su diagndstico.
Todos tenian estudios a menos secundarios, no tenian trabajo y convivian con sus padres o vivian bajo
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tutela. Ninguno habia tenido descendencia. Sélo uno habia accedido a tratamiento enzimatico [levando un
afo con el mismo.

Discusion: Mas de lamitad de los pacientes adultos con enfermedad de Morquio no habian sido seguidos de
forma estructurada en unidades especializadas desde su infancia, o que ha conllevado probablemente una
peor calidad de vida en su etapa adulta. La mayoria presentan deterioro de su calidad en buena parte

relacionada con escasa capacidad respiratoria funcional, dolor, limitacion de su movilidad y dependencia
fisica

Conclusiones: Un seguimiento estructurado en pacientes con enfermedad de Morquio y un acceso precoz a
tratamiento enziméatico sustitutivo mejorara probablemente la evolucion clinica de estos sujetos.
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