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INTRODUCCION AL
SINDROME DE HUNTER

Puede ser uno de los primeros médicos en reconocer los
signos y sintomas del sindrome de Hunter.

Una combinacién poco frecuente de afecciones frecuentes de la infancia podria indicar
la presencia del sindrome de Hunter, también conocido como mucopolisacaridosis tipo
[l (MPS 11).

D@ ®

Evalde el Evalde el area de oido, Evalte la
abdomen nariz y garganta (ear, presencia de
nose, throat, ENT) otros sintomas

ACTUE A TIEMPO*

Este libro electrénico proporciona informacion sobre los signos y sintomas del sindrome de Hunter, incluida la
importancia de la derivacion temprana y el tratamiento multidisciplinario de la enfermedad.

Para obtener mas informacion, visite sindromedehunter.com.mx

Este libro electronico ha sido producido por Takeda para el uso de los profesionales de cuidados de la salud
ubicados fuera de los EE. UU.

Este recurso esta dirigido a un publico internacional fuera de los EE. UU. y ha sido producido por Takeda. Este
recurso se ha desarrollado de acuerdo con los estandares legales y de la industria para brindar informacion a los
profesionales de cuidados de la salud acerca del sindrome de Hunter. Takeda hara todos los esfuerzos razonables
para incluir informacion exacta y actualizada. No obstante, la informacion proporcionada en este libro electréonico
no es exhaustiva. Todas las marcas comerciales son propiedad de sus respectivos propietarios.

Copyright 2023 Takeda Pharmaceutical Company Limited. Todos los derechos reservados. Takeda y el logotipo
de Takeda son marcas comerciales registradas de Takeda Pharmaceutical Company Limited.

Todas las imagenes de pacientes en este libro electronico se utilizan con autorizacion y no pueden copiarse ni
volver a utilizarse de ninguna forma.
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ACERCA DEL

SINDROME DE HUNTER

¢Qué es el sindrome de Hunter?

El sindrome de Hunter, también conocido
como mucopolisacaridosis tipo Il (MPS II),
es una enfermedad genética poco frecuente
que afecta casi siempre a los varones. ' Se
estima que la afeccion esta presente en 1
de cada 162 000 bebés recién nacidos. 2 El
sindrome de Hunter puede afectar cualquier
parte del cuerpo, y se presenta a través

de una serie de signos y sintomas. ® En la
mayoria de los ninos, estos comienzan a
aparecer entre los 2 y 4 afos. *

AIDEN Y A

Aiden sufrio infecciones frecuentes de oido.
A los 18 meses, aproximadamente cuando
nacio su hermano, AJ, le quitaron las
adenoides. A los 2 anos, Aiden presentaba
retraso en el lenguje y se le refirié para que
recibiera terapia ocupacional, fisioterapia

y terapia del lenguaje. Después de un ano,
su pediatra sugirid que consultaramos a un
genetista. Durante la cita, la genetista
observé que AJ tenia los mismos sintomas.

¢Qué causa el sindrome de Hunter?

El sindrome de Hunter es una enfermedad
genética causada por la deficiencia o
ausencia de una enzima denominada
iduronato-2-sulfatasa (I12S). 4

En el sindrome de Hunter, el gen que codifica
la 12S contiene una mutacion (un cambio),

lo que significa que la enzima se produce
con errores que hacen que deje de funcionar
correctamente o que la enzima no se
produzca en absoluto. ®

La I12S es esencial para descomponer
moléculas particulares, conocidas como
glicosaminoglicanos (glycosaminoglycan,
GAG).“ Si la I12S es deficiente o esta ausente,
como en el sindrome de Hunter, se acumulan
GAG, que evitan que las células funcionen
correctamente. *

Para obtener mas informacion, visite sindromedehunter.com.mx

ACERCA DEL SINDROME DE HUNTER



SIGNOS Y SINTOMAS

El rango y la gravedad de los sintomas
del sindrome de Hunter son Unicos

en cada paciente. Sin embargo, los
sintomas tempranos se superponen con
afecciones frecuentes de la infancia, lo
que hace que sea dificil de detectar y, en
Ultima instancia, provoca retrasos en el
diagndstico. ¢ Es importante reconocer la

No neuronopatico

Neuronopéatico

SISTEMA NERVIOSO

Dificultad para masticar y
tragar?®

Deterioro de las habilidades
motoras 3

Convulsiones?
Sindrome del tunel carpiano®
Diarrea crénica?®

RETRASO EN
EL DESARROLLO

combinacion de sintomas de advertencia,
como: otitis media, hernia abdominal,
adenoides/amigdalas agrandadas e
higado/bazo agrandados, que puede
indicar el sindrome de Hunter. #

‘@, CABEZA

e Rasgos faciales distintivos 2

e Lengua, amigdalas, adenoides,
epiglotis agrandadas @

e Dientes irregulares o con forma
de clavija ®

E OIDOS Y NARIZ

* Infecciones recurrentes °

“ RESPIRATORIOS

e Obstrucciones de las vias
respiratorias superiores

Q’Q ABDOMEN

e Abdomen distendido debido al
agrandamiento del higado y/o
el bazo ®

e Obstruccion de la vejiga ®

g P HUESOS Y
ARTICULACIONES

e Articulaciones rigidas y
manos en forma de garra ®

SIGNOS Y SINTOMAS



Prevalencia de los sintomas de los analisis de la Encuesta de resultados de Hunter
No hay un curso tipico de la enfermedad en el sindrome de Hunter; sin

embargo, existen tendencias comunes en la progresion de la enfermedad.

1a2
anos
Hernia © 78%
Otitis media”  72%

2a3

anos

Rasgos faciales © 95%
Agrandamiento del
higado/bazo® 89%
8 a 4 Cualquier procedimiento
_ quirdrgico 8 84%
anos Adenoides/amigdalas
agrandadas © 68%
Signo/sintoma Cualquier sintoma
esquelético ° 79% respiratorio ° 70%
Reparacion de hernia®  50%
Adenoidectomia ” 47%
Problemas 4 a 6
conductuales © 36% ~
Lengua agrandada © 70% anos
Insercion del
drenajeen T” 50% Pérdida de la audicion”  67%
Enfermedad de las
valvulas cardiacas '° 63%
7 a 8 Mano en forma de garra® 53¢,
= Amigdalectomia o
afios gdalectomia 36%
Cifosis/Escolosis® 34%

Sindrome del tinel carpiano® 27%

SIGNOS Y SINTOMAS



HISTORIAS DEL
SINDROME DE HUNTER

AIDEN Y AJ

Aiden parecia ser un bebé sano cuando
nacié. Sin embargo, alrededor de su primer
afio de vida comenzé a sufrir infecciones
frecuentes del oido. El pediatra de la familia
creia que estos eran sintomas “tipicos” para
un nifio de su edad.

A los 18 meses (aproximadamente cuando
nacioé su hermano, AJ), a Aiden le sacaron
las adenoides. Seguia siendo un nifo alegre
y disfrutaba de jugar con su hermano menor,
pero a los 2 anos, los padres de Aiden
notaron un retraso en el desarrollo del
lenguaje. Aiden recibi6 terapia ocupacional,
isioterapia y terapia del habla. A los 2 afos y
medio, no estaba mejorando y fue derivado
a un genetista.

La genetista noto varias anomalias en
Aiden: las puntas de sus dedos estaban
dobladas, el puente de la nariz era plano y
tenia, mucho vello. Ademas, noté que AJ
tenia los mismos sintomas y sospeché que
habia un trastorno genético en la familia. A
ambos hermanos pronto les diagnosticaron
sindrome de Hunter.

Visite sindromedehunter.com.mx para obtener mas informacion sobre Aiden y AJ

SIGNOS Y SINTOMAS



SILAS

Silas era normal cuando nacio, pero a los

6 meses de edad, sus padres notaron que

la parte posterior de la cabeza se estaba
volviendo plana y que tenia dificultades para
mantener la cabeza erguida. Tampoco le
gustaba estar acostado boca abajo. Al afo,
Silas se enermd con un resfriado grave, fiebre
alta y bronquitis obstructiva. Luego, un médico
pregunto si la circunferencia de la cabeza se
habia registrado.

A los 2 anos, a Silas se le realizé una
resonancia magnética (RM), que mostré una
anomalia. Luego fue derivado para que le
realizaran pruebas genéticas, lo que confirmé
el diagnostico de sindrome de Hunter.

Silas ahora esta expuesto a enfermedades de
los otros nifios en la escuela y tiene
problemas para interactuar en el jardin de
ninos debido a sus dificultades de aprendizaje
y habla. Sus padres también deben
asegurarse de que todas las puertas estén
cerradas con llave, ya que suele abrir los
armarios y podria lastimarse.

Visite sindromedehunter.com.mx para obtener mas informacién sobre Silas.

SIGNOS Y SINTOMAS



HUNTER'Y KINGSTON

Desde que naci6, Hunter siempre estaba
enfermo. Todos los meses visitdbamos el
hospital o el consultorio del médico por
fiebre alta debido a infecciones de oido.
También tenia una hernia umbilical que
nunca desapareci¢. Cuando Hunter tenia 6
meses, su madre estaba embarazada de
Kingston, y Hunter siempre estaba enfermo.

Para su madre, los dos nifios parecian

ser normales, pero Hunter tenia la cabeza
grande y no comenzé a caminar hasta los 13
meses. Tenia infecciones de oido, malestar,
tos y resfriados. Cuando Kingston nacio,
estuvo en cuidados intensivos durante tres

semanas. Nacié con problemas pulmonares,
y después de eso, casi siempre estuvo bajo
tratamientos respiratorios.

Hunter y Kingston presentan dificultades
cognitivas y ninguno hablé hasta alrededor
de los 4 anos. Reciben terapia del habla

y para las enfermedades fisicas y los
problemas sensoriales, y asisten a una
escuela de necesidades especiales. Aunque
Kingston tiene 6 anos, solo conoce 60
palabras y generalmente usa unas 10
palabras por dia.

Visite sindromedehunter.com.mx para obtener mas informacion sobre Hunter y Kingston.

SIGNOS Y SINTOMAS



CONVIVIR CON EL
SINDROME DE HUNTER

SILAS

Aunque asiste al jardin de nifos, Silas solo
dice unas pocas palabras. Interactia poco y
todas las puertas y los armarios deben estar
cerrados con llave para evitar que se lastime
0 que lastime a sus amigos. Estos son los
desafios que enfrentamos todos los dias.

Natalie, madre de Silas

HUNTER Y KINGSTON

Hunter y Kingston presentan dificultades
cognitivas y ninguno hablé hasta alrededor
de los 4 anos. Reciben terapia del lenguaje
y para las enfermedades fisicas y los
problemas sensoriales, y asisten a una
escuela de necesidades especiales. A los 6
anos, Kingston tiene un vocabulario de 60
palabras y solo usa 10 palabras por dia.

Brittany, madre de Hunter y Kingston

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

10 CONVIVIR CON EL SINDROME DE HUNTER
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DIAGNOSTICO

La sospecha del sindrome de Hunter generalmente surge luego de la aparicion de diferentes
sintomas de advertencia, que se describieron anteriormente, en particular si aparecen varios
juntos.* Luego, es probable que se realicen examenes fisicos para evaluar los sintomas no
neuronopaticos de la enfermedad, como rigidez articular, agrandamiento del abdomen y
rasgos faciales caracteristicos del sindrome de Hunter. ¢ En nifios mayores, también se
podrian investigar las complicaciones cardiacas. °

AIDEN Y A)

La genetista not6 varias anomalias en Aiden:
las puntas de sus dedos estaban dobladas,
el puente de la nariz era plano y tenia mucho
vello. Ademas, notd que AJ tenia los mismos
sintomas y sospechd que habia un trastorno
genético en la familia.

Toni Ann, madre de Aiden y AJ

SILAS

“Cuando tenia 2 anos, a nuestro nino le realizaron
una RM. El especialista nos dijo que la RM habia
mostrado una anomalia que podia ser un sintoma
de una enfermedad poco frecuente denominada
mucopolisacaridosis. Un mes después, los
resultados de los andlisis de sangre confirmaron
que Silas tenia sindrome de Hunter”

Natalie, madre de Silas

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

DIAGNOSTICO



PRUEBAS DEL
SINDROME DE HUNTER

Analisis de orina

LLos analisis de orina pueden ser el primer indicador de
diagndstico de la enfermedad; sin embargo, un resultado
negativo no necesariamente descarta el diagndstico.

Analisis de sangre/laboratorio

Presencia reducida de 12S con deficiencia multiple de
sulfatasas descartada, es indicativo del sindrome de
Hunter.*

Goooonnnnn

Pruebas genéticas

Esta es la Unica manera de evaluar a los portadores de la
mutacion del sindrome de Hunter. 4

El asesoramiento genético podria ser beneficioso después
de un diagnéstico. @

12 DIAGNOSTICO
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TRATAMIENTO
ULTIDISCIPLINARIO DEL

\

S

INDROME DE HUNTER

“El tratamiento de la enfermedad exige que el médico tenga conocimiento
de los problemas especiales del paciente con sindrome de Hunter y que
se debe adoptar un enfoque multidisciplinario” - Dr David Whiteman

El sindrome de Hunter se trata mejor con un equipo multidisciplinario (multidisciplinary team,
MDT) compuesto por diferentes especialistas, que incluyen, entre otros, los siguientes:'

tgja Gastroenterdlogo

Los gastroenterdlogos pueden
brindar asistencia con cualquier
problema clinico relacionado con un
agrandamiento del higado y el bazo, o
hernias abdominales.’

téja Genetista

Estos médicos pueden informar a
otros especialistas del genotipo de

la mutacion e informar a la familia
sobre la necesidad de evaluar a otras
personas para detectar mutaciones
del sindrome de Hunter.®

tgja Reumatdélogo

El reumatélogo ayuda a tratar
manifestaciones, como manos

en forma de garra, contracturas
articulares y problemas de marcha. 3

é Pediatra

El pediatra suele ser el primer punto
de contacto con los miembros de la
familia si surge un nuevo problema. 3

Cardiologo

Las complicaciones cardiovasculares,
tales como la enfermedad de las
valvulas cardiacas, son un sintoma
frecuente del sindrome de Hunter. ®

Otorrinolaringdlogo

Este especialista puede ser el primer
médico en reconocer el sindrome.
Puede realizar evaluaciones otoldgicas
y audioldgicas anualmente y
monitorear la afectacion respiratoria. '

Neuropsicologo

El neuropsicoélogo realizara
evaluaciones y proporcionara
tratamiento para pacientes con
sindrome de Hunter con afectacion
neuronopatica, como problemas
conductuales, deterioro cognitivo
0 sintomas neuropaticos mas
avanzados.’

TRATAMIENTO MULTIDISCIPLINARIO
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RECURSOS

Hay una variedad de recursos informativos disponibles en:

SINDROMEDEHUNTER.COM.MX

sindromedehunter.com.mx es una referencia informativa en linea para
profesionales de cuidados de la salud interesados en todos los aspectos del
sindrome de Hunter. Se proporciona una variedad de informacion sobre el
sindrome de Hunter, incluidos los recursos descargables para uso fuera de
linea. Visite http://sindromedehunter.com.mx

RECURSOS


https://takeda.info/hspodcast
https://takeda.info/hsyoutube
https://twitter.com/rare2aware
https://www.instagram.com/rare2aware/
https://www.facebook.com/Rare2Aware/
https://twitter.com/rare2aware
https://www.instagram.com/rare2aware/
https://www.facebook.com/Rare2Aware/
sindromedehunter.com.mx
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