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RESUMEN.
TITULO.- Hallazgos oculares en nifios con mucopolisacaridosis en el Centro Médico Nacional
La Raza.
PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.- ;Cudles son los hallazgos oculares encontrados en

nifios con mucopolisacaridosis atendidos en el Servicio de Oftalmologia Pediatria del Centro
Meédico Nacional La Raza de Marzo 2009 a Marzo del 2010?

OBJETIVO GENERAL. Describir los hallazgos oculares en nifios con mucopolisacaridosis en el

Servicio de Oftalmologia Pediatrica del Hospital General Gaudencio Gonzalez Garza de marzo
2009 a marzo 2010.
MATERIALES Y METODOS. Estudio clinico, descriptivo, retrospectivo, transversal y

observacional. El universo de trabajo: Pacientes menores de 16 anos de edad atendidos en la
UMAE HG CMNR con diagnostico de mucopolisacaridosis.

VARIABLES: Edad, sexo, ojo afectado, agudeza visual, hallazgos oculares, tipo de
mucopolisacaridosis.

RESULTADOS. Se hallaron 11 pacientes con mucopolisacaridosis. De estos, 10 (90.9%)

cumplieron con los criterios de inclusiéon. De los que 9 fueron hombres y 1 mujer. La edad
promedio fue de 5.5+2.8 afios. E1 60% de los pacientes presentaron hallazgos oculares en ambos
ojos y 10% de forma unilateral. El hallazgo mas frecuente fue la opacidad corneal (70%), la que
fue bilateral en 85.7% y monocular en 14.3%. El tipo de mucopolisacaridosis en el que se
presentaron con mayor frecuencia hallazgos oculares fue el tipo I (Hurler) en un 40%.

CONCLUSIONES. Existe repercusion visual secundaria a los hallazgos oculares asociados a

mucopolisacaridosis.
Es de gran importancia estudiar las afecciones oculares de esta enfermedad para tratarla de
manera oportuna y dar rehabilitacion inmediata para mejorar la calidad de vida de los pacientes.

PALABRAS CLAVE: Mucopolisacaridosis, hallazgos oculares, opacidad corneal, baja visual.




ANTECEDENTES

Las mucopolisacaridosis son un grupo de enfermedades que pertenecen al grupo de trastornos por
deposito lisosomal. Estos son un amplio grupo de entidades genético hereditarias en las que
existe una deficiencia de alguna enzima lisosomal o de ciertas proteinas transportadoras de la
membrana del lisosoma, encargadas de la degradacion de lipidos u otras moléculas. La
consecuencia es que se genera un deposito intralisosomal de moléculas complejas que
desencadena graves y progresivas alteraciones organicas y funcionales de todos los o6rganos
afectados. Constituyen una familia de 40 enfermedades genéticas, cada una de las cuales afecta a
menos de 10,000 personas mundialmente. (1)

Cuatro de las enfermedades lisosomales mas frecuentes y que hoy en dia cuentan con tratamiento,
son: Enfermedad de Fabry, Gaucher, enfermedad de Pompe y mucopolisacaridosis. (1)

La enfermedad de Fabry es un desorden metabdlico de herencia ligada a X causado por una
deficiencia de la enzima alfa galactosidasa A, ocasionando la acumulacion progresiva intracelular
de glucoesfingolipidos en diferentes tejidos (rifion, vasos sanguineos, miocardio y sistema
nervioso). El tratamiento es con reemplazo enzimatico galactosidasa recombinante, agalsidasa

alfa y beta agalsidasa. (2,3)

La enfermedad de Gaucher. Es la mas frecuente de las enfermedades lisosomales, enfermedad
hereditaria autosdémica recesiva del metabolismo de los esfingolipidos, ocasionada por déficit de
betaglucocerebrosidasa, que se caracteriza clinicamente por hepatoesplenomegalia, anemia,
trombocitopenia y lesiones dseas con una gran variedad de grados de severidad en los pacientes
desde formas asintomadticas hasta graves que ocasionan la muerte. Es tratada con alglucerasa

(Ceredase®) imiglucerasa (Cerezyme®) (1,4, 5, 6)

Enfermedad de Pompe (Glucogenosis tipo II) es una enfermedad rara , autosémica recesiva,
causada por una disfunciéon de la enzima o-(1-4)-glucosidasa acida lisosomica, también
denominada maltasa acida. Provoca una acumulacion creciente de glucogeno en el lisosoma, que
afecta, principalmente, al tejido muscular. En nifios destaca por producir insuficiencia cardiaca

causando cardiomegalia, tratado con Myozyme (alglucosidasa alfa) (7, 8, 9)


http://es.wikipedia.org/wiki/Autosómica
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MUCOPOLISACARIDOSIS.

Son un grupo de enfermedades causadas por deficiencia de las enzimas lisosomales encargadas
del catabolismo de los mucopolisacaridos también llamados glucosaminoglicanos. Los
mucopolisacaridos o GAGs de importancia clinica y fisioldgica para el ser humano son el acido
hialurénico, dermatan sulfato, condroitin sulfato, heparina, heparan sulfato y queratan sulfato.
Entre las funciones principales de estos mucopolisacaridos en el 0jo se encuentran mantener la

transparencia corneal y forman parte estructural de la esclera y el humor vitreo. (10)

La mucopolisacaridosis tipo I (MPSI) es un trastorno sistémico de depdsito lisosomal causado
por la deficiencia de la enzima a-L-iduronidasa lo que produce la acumulacién de sustratos
complejos de glucosaminoglucanos (GAC) en una amplia variedad de tejidos. EI depodsito de
GAG en diferentes tipos de células provoca un sustancial agrandamiento del higado y el bazo,
obstruccién de las vias aéreas, restriccion de la funcién pulmonar y exceso de excrecion de GAG
desde el rifién hacia la orina. A menudo cursan con insuficiencia cardiaca e hipertension arterial.
El almacenamiento de GAG en el tejido conectivo produce una severa disminucion de la estatura,
rigidez y restriccion articular, y severas anormalidades esqueléticas. Los depdsitos en el estroma
corneal llevan a una opacidad corneal progresiva. (11)

Existen 3 formas de presentaciéon Sindrome de Hurler (severo), Hurler-Scheie (intermedio) y
Scheie (leve). En las 3 formas de presentacion existe opacidad corneal, las opacidades aparecen
hacia el primer afio de vida. (1, 12, 13)

Las principales manifestaciones oftalmoldgicas ademdas de opacidad corneal y pérdida profunda
de la visioén secundaria son: pérdida de la vision periférica como resultado de degeneracion
retiniana, ceguera nocturna, ocasionalmente glaucoma de angulo abierto que se presenta mas en
pacientes con presion intraocular elevada con involucro corneal atribuido al grosor. (14)

En pacientes con MPS I Hurler ademas de opacidad corneal, se presenta degeneracion retiniana,
papiledema y atrofia dptica, el involucro del nervio Optico y de la retina limitan el éxito de
transplante corneal. En el sindrome de Scheie es raro que se presente papiledema y atrofia

oOptica, pero se ha descrito edema macular. (15)



Segun Suresh en un estudio realizado en 29 pacientes con MPSI realizado en el hospital del nifio
Royal Manchester en la unidad de genética, 28% de los pacientes presentd opacidad corneal
como primera presentacion, seguido de pérdida visual. En mas de la mitad de los pacientes el

inicio de sintomas ocurrid en los primeros 2 afios de vida (16)

Los primeros estudios de terapia de reemplazo enzimatico con a-L-iduronidasa recombinante
humana (laronidasa) comenzaron en 1997. Consistieron en la administracion semanal de
laronidasa en una dosis de 100 unidades por kg por semana via endovenosa (0.58 mg/kg/sem)
(11)(13)

En un estudio de seguimiento de 6 afios en 10 pacientes con MPSI tratados con terapia de
reemplazo laronidasa, realizado en Medical Center Harbor-UCLA en Torrance CA EE.UU.
Cuatro pacientes no tuvieron deterioro visual significativo a lo largo del estudio. Un paciente
presentd incremento de las cataratas en ambos ojos y la agudeza visual se agravé al sexto afio en
de 20-60 en la linea basal a 20-100 (ojo derecho) y de 20-80 a 20-200 (Ojo izq.). Los otros
pacientes no mostraron cambios significativos en la agudeza visual. Ninguno de los pacientes
tuvo presion intraocular por encima de 20 mm/hg en la linea basal y en los cuatro pacientes que
se midi6 la presion intraocular las lecturas fueron las mismas o inferiores a la basal. La opacidad
corneal presente en cinco pacientes oscildo desde trazas o minimas hasta leve o moderada en la
linea basal. Aunque no se ha podido determinar cual habria sido la evolucion natural de este
grupo de pacientes si no hubiera recibido tratamiento, los autores supusieron que las opacidades
de la cornea se hubieran agravado a lo largo de un periodo tan prolongado como 6 afios. (13)

En otro estudio de 10 pacientes con MPSI sometidos a tratamiento con L-iduronidasa por 52
semanas, realizado en Massachusetts 8 de los pacientes con opacidad corneal no presentaron
cambio al final del estudio, hubo disminucion de la fotofobia e irritaciéon conjuntival y un

paciente present6 mejoria en su vision de 20/1000 a 20/200 (12).

MPS II o Sindrome de Hunter.
La frecuencia a nivel internacional con que se presenta esta enfermedad es de un caso por cada
100.000 nacimientos y pueden sobrevivir hasta el principio de la pubertad. Es la unica de las

MPS cuya herencia estad ligada al cromosoma X, ocasionada por una deficiencia de la actividad



enzimatica de la Iduronato Sulfatasa y comprende dos entidades clinicas reconocidas, que se
diferencian por la intensidad de los sintomas que afectan al paciente.(1, 17)

Las anormalidades oculares en MPSII incluyen exoftalmos, hipertelorismo, atrofia Optica,
papiledema, retinopatia. A diferencia de MPS I los cambios a nivel corneal usualmente no son
significativos para la vision. También se han descrito cambios en el epitelio pigmentario retiniano

periférico. (15)

MPS 111

También denominada sindrome de Sanfilippo, segun estadisticas foraneas es la forma mas comun
de las MPS presentandose con una frecuencia de un caso por cada 25.000 a 75.000 nacimientos
cuyos pacientes cominmente sobreviven hasta la pubertad. De esta existen cuatro subtipos
causados por deficiencias de igual nimero de enzimas diferentes, todas necesarias para la
degradacion del Heparan Sulfato y que conducen a formas de presentacion clinica similares. En
el tipo A la enzima deficiente es la Heparan N-Sulfatasa; en el tipo B la enzima deficiente es la
a-N- acetilglucosaminidasa; en el tipo C se encuentra deficiente la acetilCoA: a- glucosamino
acetiltransferasa y en el tipo D la enzima deficiente es la N-acetilglucosamina 6-Sulfatasa.

Estos pacientes se caracterizan por presentar hiperactividad, comportamiento agresivo, retardo en
el desarrollo, cabello grueso, hirsutismo, desérdenes del suefo, hepatomegalia en pacientes
jovenes y una pérdida severa de la capacidad auditiva. La degeneracion neurologica se presenta
entre los seis y los diez afios de edad, acompafiada de un considerable deterioro del
comportamiento social y de la destreza. Esta patologia usualmente es diagnosticada demasiado
tarde debido a que los sintomas y las caracteristicas radiograficas normalmente son leves y la

excrecion de GAGs en orina es normal.(10)

Presentan retinopatia de moderada a severa con degeneracion pigmentaria retianiana asociada a
cambios en el electrorretinograma, la opacidad corneal no es significativa, puede ocurrir atrofia
optica y papiledema, en nifios mayores de 8 afos de ha reportada opacidad corneal difusa y

catarata. (15)
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MPS IV

La MPS IV, también llamada sindrome de Morquio se presenta en dos formas, una causada por
deficiencia de la enzima N- acetilgalactosamina 6 sulfatasa en la MPS IV A y la otra por la
deficiencia de la enzima B Galactosidasa en la MPS IV B; tienen una frecuencia de presentacion
a nivel internacional de un caso por cada 40.000 a 200.000 nacimientos. Se caracterizan porque
personas que padezcan estas enfermedades presentan anormalidades esqueléticas muy graves que
conducen al individuo finalmente a estados de invalidez que incluyen: Enanismo con el tronco
corto, hiperlordosis, cifosis, deformidades ovoides de las vértebras , genu valgo, pérdida auditiva
progresiva, opacidad corneal, hepatomegalia, obstruccion de las vias respiratorias, lesiones de
valvulas cardiacas, dientes pequefios con esmalte muy delgado y formacién frecuente de caries,
fascies toscas, prognatismo y boca gruesa. Desde el punto de vista clinico no se pueden
diferenciar los subtipos MPS IV A del MPS IV B debido a que las caracteristicas clinicas de los
dos son muy similares por lo que esto debe ser resuelto en el laboratorio mediante determinacion
de la actividad enzimatica correspondiente.(10,18).

A nivel oftalmologico ademas de la opacidad corneal, puede presentarse retinopatia,

pseudoexoftalmos secundario a edema orbitario y opacidad cortical en cristalino. (15)

MPS VI

También denominada sindrome de Maroteaux- Lamy. La frecuencia con que se presenta esta
enfermedad es atn desconocida pero se cree que se puede aproximar a la frecuencia con que se
presenta la MPS IS. Las caracteristicas clinicas de éste sindrome en general son similares a las
presentadas en el sindrome de Hurler, las cuales incluyen deformidad en la caja toracica, hernias
umbilicales o inguinales; el crecimiento puede ser normal hasta los seis afios de edad pero
después se detiene progresivamente alcanzando una estatura maxima en pacientes severamente
afectados (entre 110 a 140 cm), acompafiada de opacidad corneal progresiva, restriccion en el
movimiento de las articulaciones, lo que llevan a que el paciente asuma una posicion de
“acurrucado” y ademas que presente la mano en forma de garra, signo que caracteriza a mas de
una forma de MPS; lo anterior sumado a varias alteraciones morfologicas del corazén a la postre
les causara la muerte. Pacientes que sufran de esta enfermedad mueren comunmente durante la

adultez temprana.(10,19).
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Presentan aumento del grosor corneal, ptosis, glaucoma de &dngulo abierto y cronico de angulo
cerrado, en ocasiones presentan atrofia Optica y papiledema.(15)

Ashworth et al describe los hallazgos oculares encontrados en 16 pacientes con MPS VI.(19):
Ceguera y disminucion de la capacidad visual, ocurre en 40% de los pacientes con MPSV], el
15% tnicamente percibe luz. Y muchos pacientes presentan hipermetropia.

Opacidad corneal, el 95% lo present6 del cual el 38% se clasificaron como opacidad severa. La
opacidad severa corneal puede hacer que la evaluacion de la presion intraocular, de la retina y del
nervio Optico sea imposible.

Retinopatia es raro en MPS VI comparado con MPSI o II. Se ha reportado ceguera nocturna.
Anormalidades del nervio éptico se encontr6 papila dptica anormal con papiledema leve a
moderada en 50% de los pacientes con MPS VI, el cual puede asociarse a aumento de la presion
intracraneana, almacenamiento de los glucosaminoglicanos en las células ganglionares o por
compresion del nervio Optico; también se hallo atrofia del nervio dptico en 15%.

Hipertension ocular y glaucoma, se hallé en 50% de los pacientes, puede relacionarse a camara
anterior estrecha por quistes iridociliares o depdsito de glicosaminoglicanos en el trabéculo.

Se recomienda revision anual de los pacientes y se recomienda evaluar ademas de los
mencionadao anteriormente, estrabismo y refraccion.

El transplante de células madre hematopoyéticas ha mostrado cambios en la opacidad corneal,

agudeza visual.(20)

MPS VII

El sindrome de Sly tiene dos formas de presentacién, una con signos clinicos severos que
normalmente se presentan en la vida intrauterina o en el periodo neonatal y la otra que muestra
unos signos clinicos menos agresivos y que se presenta alrededor de los cuatro afios.

La presentacion severa se caracteriza por hidrops fetal, disostosis multiple, dismorfias, retardo
motor y del desarrollo, opacidad corneal y hallazgos clinicos y patoldgicos de una enfermedad
lisosomal. La de presentacion tardia se caracteriza porque los pacientes con esta enfermedad
tienen inteligencia normal pero presentan alteraciones esqueléticas progresivas. Alin no existen

datos estadisticos sobre la frecuencia de presentacion de este sindrome. (10)
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MPS IX

Esta enfermedad es producida por deficiencia de la enzima hialuronidasa, encargada del
catabolismo lisosomal del acido hialuronico. Las manifestaciones clinicas son comunes a las
otras MPS e incluyen estatura corta, dismorfias craneofaciales leves y algunas alteraciones
especificas como son la presencia de masas rodeando los tejidos blandos que limitan el
movimiento de las articulaciones. Se cree que los problemas 6seos manifestados por estos
pacientes son ocasionados por la incapacidad de degradar el acido hialuréonico normalmente
encontrado en altas concentraciones en el cartilago y en el liquido sinovial. (10)

En la tabla del anexo III se sintetiza las caracteristicas clinicas y enzimdticas de las

mucopolisacaridosis.
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JUSTIFICACION.

Las mucopolisacaridosis pueden ser consideradas como patologias emergentes, ésto debido a que
la identificacion de los rasgos clinicos que las caracterizan es reciente. Aln se encuentran en
investigacion muchos aspectos de la enfermedad incluyendo la afeccion oftalmologica.
Actualmente se cuenta con tratamiento de reemplazo enzimatico, pero el efecto a largo plazo no
se conoce. Se espera que con este se limite el dafio y con ello mejorar la esperanza y calidad de
vida de los pacientes afectados. Parte muy importante de la calidad de vida es el aspecto visual,
ya que el 90% de los estimulos que recibimos son a través de la vision.

En la UMAE Dr. Gaudencio Gonzélez Garza Centro Médico Nacional La Raza recientemente se
inici6 la deteccion y atencidon de pacientes con mucopolisacaridosis. Como parte integral de su
atencion son valorados oftalmoldgicamente. El describir las alteraciones oculares y la repercusion
visual que estos pacientes presentaron en su evaluacion oftalmologica es importante para conocer
las necesidades de atencidon y rehabilitacion visual de este pequefio pero no por ello menos

importante grupo de pacientes

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA.

(Cuadles son los hallazgos oculares encontrados en nifios con mucopolisacaridosis atendidos en el
Servicio de Oftalmologia Pediatria del Centro Médico Nacional La Raza de Marzo 2009 a Marzo
del 2010?

OBJETIVO GENERAL:

Describir los hallazgos oculares en nifios con mucopolisacaridosis en el Servicio de Oftalmologia

Pediatrica del Hospital General Gaudencio Gonzélez Garza de marzo 2009 a marzo 2010.
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OBJETIVOS ESPECIFICOS.

e Enumerar los hallazgos oculares presentes en nifios con mucopolisacaridosis en el
servicio de oftalmologia pediatria del Centro Médico Nacional La Raza de Marzo 2009 a
Marzo del 2010.

e Describir en qué tipo de mucopolisacaridosis se identifican cambios oculares mas
frecuentemente.

e Identificar grupo etario y sexo mas afectado a nivel ocular.

e Conocer si las alteraciones oculares se presentan con la misma gravedad en ambos 0jos.

e Relacionar los hallazgos oculares presentes en mucopolisacaridosis con el grado de

afectacion visual

HIPOTESIS.

Al tratarse de un estudio descriptivo no se formul6 hipétesis.

MATERIAL Y METODOS.

DISENO DEL ESTUDIO.

Clinico, descriptivo, retrospectivo, transversal y observacional.

UNIVERSO DE TRABAJO.

Pacientes menores de 16 afios de edad atendidos en la UMAE HG CMNR con diagnostico de

mucopolisacaridosis.
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CRITERIOS DE SELECCION.

DE INCLUSION:
> Pacientes de 0 a 16 afios de sexo masculino o femenino con diagnostico de

mucopolisacaridosis atendidos en la UMAE HG CMNR

> Que fueron referidos a revision al servicio de Oftalmologia pediatrica.

DE EXCLUSION

> Pacientes cuyo expediente no se localizd, estuvo incompleto o ilegible.
VARIABLES DEL ESTUDIO

1.- Edad.

Definicion conceptual: Es el tiempo que ha vivido una persona, animal o planta.

Definicion operacional: Se registrard el anotado en el expediente clinico al momento de la
revision oftalmoldgica de primera vez.

Escala: numérica discontinua.

Categoria: edad en afios y meses.

2.- Sexo.

Definicion conceptual: Condicion organica, masculino o femenino, de los animales y las plantas.
Diferencia fisica y constitutiva del hombre y la mujer.

Definicion operacional: Lo anotado en el expediente.

Escala: Nominal

Categorias: Masculino.

Femenino.

3.- Ojo afectado.
Definicion conceptual: 6rgano de la vision en donde se localiza la alteracion.
Definicion operacional: De acuerdo al expediente, el ojo que se encuentre con afeccidon ocular
relacionado a mucopolisacaridosis.
Categoria:

a) Ojo derecho
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b) Ojo izquierdo.
c) Ambos 0jos.
d) Ningtn ojo.

Escala: Nominal.

4.-Agudeza visual.
Definicion conceptual: La capacidad que tiene el ojo para percibir detalles o para distinguir 2
puntos muy proéximos entre si.
Definicion operacional: La agudeza visual registrada en el expediente, para cada ojo, con
correccion optica.
Categoria: 20/20

20/25

20/30

20/40

20/60

20/80

20/100

20/200

20/400

Cuenta dedos

Percibe luz

No percibe luz

Sin registro

Escala: Nominal ordinal

5.- Método de toma de AV
Definicion conceptual: Forma con la cual se estima la vision.
Definicion operacional: Se anotara lo referido en el expediente
Categorias: Cartilla Snellen

Cartilla HTOV

Cartillas Teller
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Otro

Sin registro

6.- Hallazgos oculares:
Definicion conceptual: Alteraciones presentes en el 6rgano de la vision, desconocido con
anterioridad.
Definicion operacional: todo lo que presente anormal en el ojo, relacionado a
mucopolisacaridosis registrados en el expediente.
Categorias:

Ptosis

Estrabismo

Opacidad corneal.

Adelgazamiento corneal.

Opacidad de cristalino.

Aumento de la presion intraocular

Degeneracion retiniana

Otros

Ninguno

7.- Tipo de Mucopolisacaridosis:
Definicion conceptual: Grupo de enfermedades causadas por deficiencia de las enzimas
lisosomales encargadas del catabolismo de los mucopolisacaridos
Definicion operacional: La registrada en el expediente
Categorias: Tipo I (Sindrome de Hurler)

Tipo II (Sindrome de Hunter)

Tipo III (Sanfilippo)

Tipo IV (Sindrome de Morquio)

Tipo VI (Sindrome de Maroteaux-Lamy)

Tipo VII (Sindrome de Sly)

Tipo IX

Escala: Nominal
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RESULTADOS

Se revisaron los expedientes de los pacientes con diagnéstico de mucopolisacaridosis del HG

CMNR del periodo de 1 marzo 2009 a 1 marzo 2010. Se encontraron 11 pacientes con

diagnostico confirmado por el servicio de genética. De estos, 10 (90.9%) cumplieron con los

criterios de inclusion. Un paciente (9.09%) no contaba con valoracion oftalmoldgica debido a que

el paciente no ha acudido a sus citas. De los 10 pacientes incluidos en el estudio, 9 (90%) fueron

hombres y 1 (10%) mujer, con una relacion de 9:1 hombre: mujer.

La edad promedio fue de 5.5 afios con una Desviacion estandar de 2.8, el rango fue de 2 a 11

afios. La moda fue de 3, 4 y 7 afios, con una mediana de 4.5 afios. El Unico paciente de sexo

femenino tenia 5 afios al momento del estudio. El edad promedio del sexo masculino fue de 5.6

afios con una desviacion estandar de 2.8. La distribuciéon por grupo etario se observan en la

siguiente gréfica.

Grafica 1. Distribucidn por edad en pacientes con mucopolisacaridosis
atendidos en Oftalmopediatria de marzo 2009 a marzo 2010

11 anios
8a10 10%
10%

El 60% de los pacientes presentaron hallazgos oculares en ambos ojos (5 hombres y 1 mujer), el

10% de forma unilateral (1 hombre) y el 30% no presentd hallazgos oculares ( 3 hombres).
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De los tres pacientes sin afeccion ocular, la edad promedio fue de 3.6 afios, todos hombres, a
quienes se le pudo medir agudeza visual con uso de cartillas de Teller, siendo respectivamente
para cada pacientes en ambos ojos 20/63, 20/89 y 20/2700. Por lo que dos de estos tres pacientes
presentaban agudeza visual normal para la edad. Dos de ellos con mucopolisacaridosis tipo I y el

tercero con IIIB.

El hallazgo mas frecuente fue la opacidad corneal que se presentd en los 7 pacientes con
alteracion ocular (100%). De estos, la presentacion fue bilateral en 6 (85.7%) de ellos y
monocular en uno (14.3%). La proptosis sigui6 en frecuencia y se presento en 3 pacientes (30%),
en dos (66%) de forma bilateral y en uno (33%) de forma monocular. El resto de los hallazgos

oculares se muestran en la siguiente tabla.

Hallazgos oculares en pacientes con mucopolisacaridosis atendidos en el Centro

Médico Nacional La Raza de marzo 2009 a marzo 2010

Total
Hallazgos oculares AO Ol

Proptosis 2(20%) 0 1 (10%) 3
Estrabismo 1 (10%) 0 0 1
Opacidad corneal 6 (60%) 0 1(10%) 7
Adelgazamiento corneal 0 1(10%) 0 1
Opacidad de cristalino 0 0 0 0
Aumento de la presion

intraocular 1 (10%) 0 0 1
Degeneracion retiniana 0 0 0 0
Ulcera corneal 1 (10%) 0 0 1
Nistagmus 1 (10%) 0 0 1
Papila palida 1 (10%) 0 0 1
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El tipo de mucopolisacaridosis en el que se presentaron con mayor frecuencia hallazgos oculares
fue el tipo I (Hurler) en un 40%, seguido en frecuencia por el tipo II (Hunter) 10% y VI
(Maroteaux-Lamy) 10%.

En la siguiente tabla se muestran los hallazgos oculares encontrados en cada tipo de
mucopolisacaridosis de los pacientes atendidos en el Centro Médico Nacional La Raza de marzo

2009 a marzo 2010.

Tabla 2. Hallazgos oculares en cada tipo de mucopolisacaridosis.

HALLAZGO OCULAR
| HURLER (4 ) I HUNTER (1) = VI MAROTEAUX- | NO ESPECIFICA
LAMY (1) (1)
OPACIDAD CORNEAL 4 1 1 1
PROPTOSIS
ADELGAZAMIENTO 1
CORNEAL
ESTRABISMO 1
AUMENTO PIO 1
ULCERA CORNEAL 1
NISTAGMUS
PAPILA PALIDA 1

El grupo etario mas afectado a nivel ocular fue de 5 a 7 afios. El 60% de los pacientes con
hallazgos oculares de manera bilateral presentaron las alteraciones con la misma gravedad en

ambos 0jos.
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En la siguiente tabla se muestra la agudeza visual de los pacientes con la alteracion encontrada.

Tabla 3. Afeccion visual relacionada al hallazgo ocular en los pacientes con
mucopolisacaridosis del Centro Médico Nacional La Raza de marzo 09 marzo 10

HALLAZGO AGUDEZA VISUAL
OCULAR
PERCIBE SIGUE 20/470  20/200 20/89 20/70  20/40
LUz OBIJETOS
OD-OlI OD-0lI OD-0OlI OD-OI | OD-Ol OD-OI | OD-Ol
OPACIDAD 1 2 2 2 1 -1 = 1 11 1
CORNEAL
PROPTOSIS 1 2 1 1 1 =
ADELGAZAMIENTO
CORNEAL
ESTRABISMO 1 1
AUMENTO PIO 1 1
ULCERA CORNEAL 1 1
NISTAGMUS 1 1
PAPILA PALIDA 1 1

La opacidad corneal es el Uinico hallazgo en 3 pacientes (dos binocular y uno monocular), quienes
tenian una AV respectivamente de sigue objetos (paciente de 3 afios, no coopero para lectura con
Teller), 20/40 (paciente de 7 afios, medida con cartilla de HTOV), y 20/89 ( pacientes de 2 afios,

medida con Teller), por lo que la AV fue normal para la edad en dos de tres pacientes.

De los cuatro pacientes que ademas de la opacidad corneal, presentaban alguna otra alteracion
ocular (ulcera corneal bilateral y proptosis izquierda en uno y nistagmus y proptosis bilateral en
el otro) la AV fue medida de forma subjetiva en dos de ellos a pesar de la edad (7 y 11 afios)
debido a la pobre cooperacion por retraso psicomotor marcado siendo esta de sigue objetos y
percepcion de luz respectivamente, muy mala para la edad. Los otros dos con otras alteraciones
oculares ademas de la opacidad corneal (estrabismo uno, y proptosis, papila palida y aumento de
la presion intraocular el otro) tenian 5 y 9 afios y cooperaron para lectura de AV con cartilla de
HTOV y Teller respectivamente. Esta fue de 20/200 ojo derecho y 20/70 ojo izquierdo para el
primero y de 20/470 ojo derecho y Percepcion de luz el ojo izquierdo para el segundo. En ambos

la vision fue mala para la edad.
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DISCUSION.

Aunque en la literatura revisada no se menciona cual es el sexo mas afectado, en este estudio se

encontr6 que el sexo masculino predomina de forma importante.

Suresh Vijay and Ed Wraith describen que los hallazgos oculares se presentan en las 2 primeras
décadas de la vida. En esta revision transversal de 10 pacientes, la edad tuvo un rango de 2 a 11
afios de edad, encontrando sin hallazgos oculares a los mas pequefios, con rango de 3 a 4 afios y
promedio de 3.6 y a los mas grandes, con rango de 2 a 11 afios con promedio de 6.4 afios con

alguna alteracion ocular.

El hallazgo ocular que se presentd con mayor frecuencia en fue la opacidad corneal, lo cual
coincide con lo encontrado en la literatura, ya que de los 7 pacientes con algtn tipo de hallazgo
ocular, todos presentaron opacidad corneal, siendo ésta el Uinico hallazgo en 3 pacientes de los

que la AV fue normal para la edad en dos de los tres.

De los cuatro pacientes que ademdas de la opacidad corneal, presentaron alguna otra alteracion

ocular fue mala para dos y muy mala para los otros dos para la edad.

Los hallazgos oculares se asociaron mas a la mucopolisacaridosis tipo I, lo cual coincide con la

mayoria de los articulos y estudios que revisamos.

Otros hallazgos menos frecuentes encontrados fueron la palidez de papila e hipertension ocular,

que ya habia sido reportado por otros autores.

El nistagmus no se encontrd reportado en los articulos revisados, en este estudio encontramos 1
nifio con este hallazgo ocular, el cual puede ser secundario a una mala visidn, ya que el paciente
con nistagmus presentaba en ambos ojos agudeza visual percibe luz y opacidad corneal en ambos

0jos.
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CONCLUSIONES

La edad promedio de los pacientes enviados con diagnéstico de mucopolisacaridosis fue 5.5 afios
de edad y el 70% de ellos presentaba ya algun hallazgo oftalmologico secundario a la
enfermedad.

La afeccion ocular mas frecuente fue la opacidad corneal.

Los hallazgos oculares en general se presentan con la misma gravedad en ambos 0jos.

La asociacion de otros hallazgos oculares a la opacidad corneal se acompaiio en este estudio a

mala vision.

El tipo de mucopolisacaridosis que se asocia mas frecuente a hallazgos oculares es el tipo |

Hurler.

Es de gran importancia continuar estudiando la afectacion ocular de esta enfermedad para tratarla

de manera oportuna y poder dar la rehabilitacion necesaria para mejorar su calidad de vida.
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ANEXOS
ANEXO 1
HOJA DE RECOLECCION DE DATOS.

NOMBRE

AFILIACION

FECHA DE
DIAGNOSTICO

EDAD SEXO

0JO
AFECTADO ob o E— A —

AGUDEZA VISUAL

OD Ol

METODO DE TOMA DE AV*

Cartilla Snellen Cartilla HTOV Cartilla Teller
Otra Anote cual

Sin registro

*Tache en la linea del método usado

AFECCION OCULAR ASOCIADA :

HALLAZGOS OCULARES:*

Alteracion Ojo derecho Ojo lzquierdo

Proptosis

Estrabismo

Opacidad corneal

Adelgazamiento corneal

Opacidad de cristalino

Aumento de la presion
intraocular

Degeneracion retiniana

Otro (anotar cual)

Ninguno

* Anote en el espacio de la alteracion y el ojo “SI” cuando esté presente y “NO” cuando esté ausente.

TIPO DE MUCOPOLISACARIDOSIS
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ANEXO II. Tabla de clasificacién de Mucopolisacaridosis

Tipo

Sindrome de Hurler
MPSIH

Sindrome de Scheie

MPSIS

Sindrome de Hurler
Scheie MPS 1 H/S

Sindrome de Hunter
MPS 1I Severa

MPS II Leve
Sindrome de San Filippo A
MPS III A

MPSIII B

MPSIII C

MPS III D

Sindrome de Morquio A
MPS IV A

MPSIVB

Sindrome de Maroteaux-
Lanny

MPS VI

Sindrome de Sly

MPS VII

Deficiencia de
Hialuronidasa
MPS IX

Enzima deficiente
y gen afectado

o- L-Iduronidasa
Gen: 4p 16.3

o- L-Iduronidasa

o- L-Iduronidasa

Iduronato Sulfatasa
Gen : Xq27.3-q28

Iduronato Sulfatasa

Heparan N sulfatasa
Gen 12 q 14

a-N-acetil
glucosaminidasa

Acetil Co A: a-
glucosamina acetil
transferasa

N-
Acetilglucosamina
6 sulfatasa
Galactosa 6
sulfatasa

Gen 16 q 24.3

B- Galactosidasa

Arilsulfatasa —B
Gen: 5ql1-q13

B Glucuronidasa
Gen: 7q11.2-q22

Hialuronidasa
Gen: en estudio

GAGs afectado
Dermatan Sulfato
Heparan Sulfato
Dermatan Sulfato

Heparan Sulfato

Dermatan Sulfato
Heparan Sulfato

Dermatan Sulfato
Heparan Sulfato

Dermatan Sulfato
Heparan Sulfato

Heparan Sulfato

Heparan Sulfato

Heparan Sulfato

Heparan Sulfato

Queratan Sulfato
Condroitin Sulfato

Queratan Sulfato
Dermatan Sulfato
Dermatan Sulfato
Heparan Sulfato
Condroitin 4,6

Sulfato
Acido Hialurénico
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Caracteristicas clinicas

corneal, disostosis
multiple, organomegalia,
enfermedad  coronaria, retardo
mental, muerte en la nifiez.

Opacidad corneal, articulaciones
rigidas, inteligencia normal.

Opacidad

Fenotipo intermedio entre MPS IS y
MPS [H

Disostosis multiple , organomegalia,
retard mental, muerte antes de los 15
afios

Inteligencia normal, estatura corta,
sobreviven hasta la edad adulta o
mas

Deterioro
hiperactividad,
somaticas leves.
Los mismos de la MPS IIIA

mental severo,
manifestaciones

Los mismos de la MPS IIT A

Los mismos de la MPS IIT A

Anormalidades esqueléticas
especificas, opacidad corneal,
hipoplasia odontoide

Los mismos de la MPS IVA

Disostosis multiple, opacidad
corneal, inteligencia normal.

Disostosis multiple,
hepatoesplenomegalia.

Masas que rodean tejidos blandos de
las articulaciones, dismorfias,
estatura corta.
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