para otorrinolaringélogos

Este folleto describe la siguiente informacion:
¢ Los sintomas comunes y las consecuencias clinicas de la MPS I
La opinion actual de la bibliografia sobre el control de las

complicaciones auditivas, nasales y en la garganta en pacientes
con MPS II

Este folleto es un resumen de la informacion publicada en febrero de 2018, no es
exhaustivo ni constituye ninguna recomendacion. El otorrinolaringdlogo es responsable
de determinar el plan de manejo éptimo para cada paciente.
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MPS I

Una combinacion de sintomas frecuentes durante la infancia en su paciente puede
indicar la presencia de sindrome de Hunter (MPS ), un trastorno genético poco
frecuente que afecta principalmente a pacientes de sexo masculino. La MPS I

es causada por una mutacion que detiene la produccion de la enzima lisosomal
iduronato 2-sulfatasa (12S). La 12S normalmente descompone moléculas llamadas
glicosaminoglicanos (GAG); sin la 12S, los GAG se acumulan y producen una enfermedad
progresiva y multisistémica, lo que conduce a una mortalidad temprana.’

Los primeros sintomas que deben generar sospechas de la presencia de MPS Il incluyen
otitis media, hernia abdominal, obstruccién nasal y agrandamiento de las amigdalas/
adenoides y la lengua.? Si bien estos sintomas son frecuentes en los nifios, en pacientes
con MPS I, estos sintomas ocurren de forma temprana y combinada, y es posible que
sean dificiles de tratar.® Por lo tanto, lo méas conveniente es el diagndstico temprano de
MPS Il en los pacientes, a fin de poder iniciar el control adecuado o antes posible.

ACTUE DE INMEDIATO

L) + Sy +

Revise el abdomen Revise los oidos, la nariz y la Revise el resto del cuerpo
para detectar una garganta para detectar otitis para detectar rigidez en las
hernia. media y agrandamiento de las articulaciones y rasgos
amigdalas o adenoides. faciales prominentes.

Si sospecha de la presencia del sindrome de Hunter:
CONSULTE A UN ESPECIALISTA HOY MISMO
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Manifestacion

El curso y la manifestacion de la enfermedad en cada paciente con MPS Il son Unicos,
pero hay caracteristicas comunes que prevalecen debido a la acumulacion de los GAG en
tejidos blandos. Estas caracteristicas son notables desde una edad temprana e incluyen
un perimetro cefalico grande, nariz ancha y fosas nasales ensanchadas, frente prominente,
mandibula grande, labios gruesos y lengua grande y prominente.?

Los sintomas clinicos comunes de la MPS Il incluyen pérdida de la audicion debido a
la otitis media u otro deterioro conductivo o degeneracion neurosensorial, dificultades
para respirar y masticar/tragar debido a obstrucciones respiratorias (agrandamiento de
las amigdalas y adenoides, obstruccion nasal), deformidades esqueléticas y distension
abdominal frecuentes. Por lo tanto, los otorrinolaringdlogos se encuentran entre los
primeros médicos en detectar sintomas de la MPS |l al tratar pacientes.?*

Consecuencias clinicas

La timpanostomia, adenoidectomia y amigdalectomia se encuentran entre los
procedimientos quirdrgicos mas frecuentes que se realizan para aliviar sintomas de la
MPS Il en los pacientes (a menudo, estos se realizan incluso antes de diagnosticar MPS
Il). Por ejemplo, a menos del 10 % de los ninos en la poblacion general se les realizan
timpanostomias, mientras que mas del 51 % de los pacientes con MPS Il se someten

a este procedimiento. La pérdida de la audicion es una preocupacion en pacientes

con MPS Il ya que puede ocasionar problemas de conducta y aprendizaje (ademas de
cualquier discapacidad cognitiva subyacente).®

La obstruccion de las vias respiratorias superiores puede causar apnea del suefo
obstructiva en los pacientes, que a su vez produce fatiga y también contribuye a los
problemas de conducta.* Estas obstrucciones también constituyen un importante factor
contribuyente a la muerte en pacientes con MPS II; el 39 % de las muertes en estos
pacientes se debe a un compromiso de las vias respiratorias, por lo que es importante
supervisar cuidadosamente el desarrollo de una obstruccion de las vias respiratorias.®
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El siguiente resumen describe la opinién actual en la bibliografia (en febrero de
2018); no obstante, el otorrinolaringdlogo es responsable de determinar el plan
de manejo 6ptimo para cada paciente.

Manejo

Realizar evaluaciones otoldgicas y audioldgicas cada 6 a 12 meses puede ayudar a
evaluar la pérdida de la audicion que contribuye a problemas de conducta y aprendizaje
en pacientes con MPS II. Una miringotomia con colocacion de tubos de ventilacion y
audifonos pueden mejorar la audicién.*

Un diagndstico de la obstruccion de las vias respiratorias en un paciente requiere un
andlisis integral de los antecedentes médicos del paciente, un examen fisico actual y
procedimientos de diagndstico por imagenes. Se puede utilizar una espirometria para
realizar una prueba de la funcion pulmonar, aunque es dificil realizarla en pacientes
jovenes o con deterioro cognitivo ya que requiere la cooperacion del paciente. El estudio
de una noche de suefo, llevado a cabo en un hospital o en el hogar, puede evaluar la
gravedad de la apnea del suefio obstructiva.?

Para obtener una evaluacion mas detallada, se puede practicar una broncoscopia y
evaluar el compromiso de las vias respiratorias. Se puede realizar una evaluacion con
un broncoscopio rigido, que proporciona imagenes de alta calidad pero distorsiona la
anatomia, y con un broncoscopio flexible, que se adapta a la anatomia y, por lo tanto,
permite visualizar la dinamica de la obstruccion.*

El primer paso en el manejo del compromiso de las vias respiratorias es la eliminacion
de las obstrucciones, incluidas las amigdalas y adenoides. La preparacion antes

de la cirugia es un aspecto clave del manejo de pacientes con MPS II; un equipo
multidisciplinario que incluya un cardidlogo, un otorrinolaringdlogo y un anestesidlogo
debe evaluar a estos pacientes antes de cualquier procedimiento quirdrgico. Sin
embargo, debido a la naturaleza progresiva del compromiso de las vias respiratorias, es
posible que una cirugia solo sea una solucion temporal; podria ser necesario practicar
presion positiva constante de las vias respiratorias, ventilacion o una traqueotomia
durante una etapa posterior.?#
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Resumen

En pacientes con MPS |l los otorrinolaringdlogos observaran pérdida de la audicion
(debido a la otitis media u otro deterioro conductivo o0 degeneracion neurosensorial),
dificultades para respirar y masticar/tragar debido a obstrucciones respiratorias
(agrandamiento de las amigdalas y adenoides, obstruccion de las vias respiratorias),
deformidades esqueléticas y distension abdominal.?#

La pérdida de la audicion se puede supervisar a través de evaluaciones otoldgicas y
audioldgicas cada 6 a 12 meses, mientras que un andlisis integral de los antecedentes
meédicos del paciente, un examen fisico actual y procedimientos de diagndstico por
imagenes son necesarios para diagnosticar una obstruccion de las vias respiratorias.?*
El control de problemas en las vias respiratorias en pacientes con MPS Il a menudo
implica una cirugia; la preparacion para esta es esencial y los otorrinolaringdlogos deben
trabajar junto con cardidlogos y anestesiologos cuando se evalla al paciente.?
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