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PRESENTACION DE CASO

Mucopolisacaridosis (sindrome de Hunter)

Mucopolysaccharidosis (Hunter syndrome)

Xidix Toirac Cabrera, Luis Corvea Hernandez

Hospital Militar Central "Dr. Carlos J. Finlay". La Habana, Cuba.

RESUMEN

Se realiza una presentacién de un caso interesante, no comdnmente visto en la
practica médica, de unos de los tipos de mucopolisacaridosis, especificamente de
un sindrome de Hunter. Se hace esta presentacion con el objetivo de dar a conocer
a estudiantes y profesionales de la salud, mediante fotos, las caracteristicas fisicas
del paciente con dicho sidrome, quien llegé desnutrido al hospital; se le oper6 de la
hernia umbilical y se mejoré su estado nutricional al compensarse su hepatopatia.
Se le da el alta médica en mejores condiciones.

Palabras clave: mucopolisacaridosis; sindrome de Hunter; sindrome de Hurler;
sindrome de Sanfilippo.

ABSTRACT

We present here an interesting case of mucopolysaccharidoses, which is not
commonly seen in medical practice, specifically a Hunter syndrome. This
presentation is done in order to make known to students and health professionals,
through photos, the physical characteristics of the patient with such syndrome. This
patient arrived malnourished at the hospital, he was operated on the umbilical
hernia and improved his nutritional status by compensating for his liver disease.
This patient had medical discharge in better conditions.

Keywords: mucopolysaccharidosis; Hunter syndrome; Hurler syndrome;
Sanfilippo's syndrome.
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INTRODUCCION

Las mucopolisacaridosis se clasifican en dependencia del déficit enzimatico en cinco
tipos: Hunler, Hunter, Scheie, Sanfilippo y Morquio.

Como enfermedad genética, el sindrome de Hunter es determinada por una
mutacion en el cromosoma X en la regién Xq25-q27, que afecta la funcion normal
de la enzima lduronato sulfatasa, esencial para el fragmentacion de dos
mucopolisacaridos, dermatansulfato y heratansulfato que provoca la acumulacion
citoplasmatica de mucopolisacaridos.?

Se transmite por herencia autosémica recesiva ligada al sexo y se observa en
varones.

Se realiza una presentaciéon de un caso interesante no comdnmente visto en la
practica médica de unos de los tipos de mucopolisacaridosis, especificamente de un
sindrome de Hunter. Se hace esta presentacion con el objetivo de dar a conocer a
estudiantes y profesionales de la salud, mediante fotos, las caracteristicas fisicas
del paciente con dicho sidrome, quien llegdé desnutrido al hospital.

Se describe un paciente con diagnoéstico de una enfermedad poco frecuente como
son todas las mucopolisacaridosis y dentro de estas el sindrome de Hunter para que
sea util a otros médicos, diferenciandolos de procesos nutricionales deficitarios,
enanismos, malformaciones congénitas y otros trastornos del desarrollo
cartilaginoso.

CLINICA

Las caracteristicas clinicas se instalan progresivamente (Fig. 1, 2y 3).

1. Facie tosca, no se diferencia mucho del sindrome de Hurler.

2. Piel engrosada.

3. Hernia umbilical.

4. Hepato-esplenomegalia.

5. Giba.

6. Base nasal ancha.

7. Baja talla.

8. Rigidez articular.

80
http://scielo.sld.cu



Revista Cubana de Medicina Militar. 2016;45(1)

Fig. 1. Con las fases patonogmadhnicas del paciente: cara redonda,
base de nariz ancha, facie tosca, baja estatura.

Fig. 2. Paciente sentado.
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Fig. 3. Faciente de pie: se wisualiza hernia umbilical de Gom de
didrmetro,

Examenes paraclinicos
Radiologia: signos de disostosis 0sea parecidos a los del sindrome Hurler.

Pruebas metabdlicas de orina: azul de tolouidina positivo, excrecion de
dermatansulfato y heparansulfato.

Estudio en suero: disminucion de iduronato-sulfatasa.

Presentacion del caso

Paciente de 18 afios que es traido al hospital por presentar un aumento de volumen
del abdomen, el cual se correspondia con una hernia umbilical, en el examen fisico
se observa un paciente de:

- Baja talla (1,04 m de estatura).

- Desnutrido.

- Facie tosca.

- Base nasal ancha.
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- Hernia umbilical (6 cm de diametro).
- Giba.

- Piel engrosada.

- Hepato-esplenomegalia.

- Disostosis en huesos del brazo (Hiamero).

DISCUSION

Ante un paciente con estas caracteristicas al examen fisico se debe realizar un
diagndstico diferencial con los demas tipos de mucopolisacaridosis, como por
ejemplo el sindrome de Hunler que se diferencia clinicamente por presentar
hidrocefalia, retraso mental y hepatoesplenomegalia con mayor frecuencia.? En el
sindrome sanfilippo el retraso mental es mas severo con menos deformidad de los
rasgos faciales, con menos frecuencia se asocia a hepatoesplenomegalia.® El
sindrome Hunter-Scheie es un cuadro menos severo en las deformidades.! Asi se
conforma el diagndstico clinico que se confirma con el estudio del contenido de
derivados de mucopolisacaridos en orina y en suero sanguineo.*>

El paciente fue intervenido quirdrgicamente de la hernia umbilical con buena
recuperacioén, fue mejorado su estado general nutricional y se le dio el alta médica
con buen estado general.
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