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INTRODUCCION

Las mucopolisacaridosis son un grupo heterogéneo de en-
fermedades hereditarias, caracterizadas por deficiencia de
11 enzimas lisosomales responsables del metabolismo de los
glucosaminoglucanos, lo que propicia acumulacién de éstos
en diferentes 6rganos y tejidos; los glucosaminoglucanos
son macromoléculas que proporcionan soporte estructural a
la matriz extracelular(V.

Laincidencia es baja, oscilando entre 1 en 100,000 nacidos
vivosenlatipo 1y 1 en2 000,000 en la tipo VII con afectacién
genérica y de grupos étnicos sin diferencia;® algunos tienen
herencia recesiva ligada al cromosoma X como MPS 1I, las
demds son autonémicas recesivas®.

Los patrones caracteristicos de acumulacién forman la base
de la clasificacion en siete tipos de mucopolisacaridosis (MPS)
progresivas®. Las caracteristicas clinicas estdn en relacién
al defecto enzimatico, un fenotipo puede estar causado por
mas de uno. En el cuadro I se describe los 6rganos y sistemas
afectados en cada fenotipo.

En esta patologia existe acumulacion excesiva y progresiva
de glucosaminoglucanos en los tejidos, originando un feno-
tipo dismérfico con facies tosca y afectacién multisistémica,
principalmente esquelética, respiratoria y cardiaca; conforme
avanza la edad, el depésito en los tejidos es mayor y las com-
plicaciones secundarias aumentan").

Clinicamente se caracteriza por facies tipica, conocida
como gargolismo o facies hurleriana, la cual a medida que
progresa se hace mds evidente; consiste en aspecto tosco,
escafocefalia, prominencia frontal, pelo y cejas gruesos,
puente nasal bajo, protrusién de lengua y cara ancha por
engrosamiento de los huesos faciales.

Los pacientes pueden nacer con talla normal y permane-
cer dentro de las percentiles de talla normal hasta el primer

afio de vida, posteriormente hay detencién del crecimiento
relacionada con las alteraciones dseas (displasia esquelética)
miltiples y progresivas®.

En el cuadro II se mencionan algunas caracteristicas pro-
pias de cada fenotipo.

El diagnéstico puede hacerse en diferentes momentos del
crecimiento:

e Prenatal, por estudio de amniocitos o vellosidades cori6-
nicas.

* Neonatal, por determinaciéon de glucosaminoglucanos
en orina; ante la sospecha, también se puede determinar
mediante cromatografia en capa fina o electroforesis para
identificar el tipo de glucosaminoglicano excesivamente
excretado.

* Estudio de la actividad enzimatica en plasma, leucocitos
o fibroblastos®.

Cuadro I. Clasificacién general de las
mucopolisacaridosis.

MPS [: sindrome de 1) MPS |, 1l y VII: Afectan el

Hurler almacenamiento de tejido
MPS II: sindrome de blando y el esqueleto con
Hunter o sin enfermedad cerebral
MPS llI: sindrome de 2) MPS VI: Afecta tanto a los
Sanfilippo tejidos blandos como al
MPS 1V: sindrome de esqueleto

Morquio 3) MPS IVA, IVB: Se asocian

MPS VI: sindrome de
Maroteaux-Lamy
MPS VII: sindrome

principalmente con trastor-
nos esqueléticos
4) MPS Il A-D: Principal-

de Sly mente con trastornos del
MPS IX: sindrome de sistema nervioso central®
Natowicz

Este articulo puede ser consultado en versién completa en http://www.medigraphic.com/rma
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Cuadro Il. Caracteristicas generales de cada tipo de mucopolisacaridosis.

GAG afectado

Caracteristicas

Enzima
Tipo Eponimo deficiente
MPS | grave Enfermedad de a-L-iduronidasa
Hurler
MPS 1 Enfermedad de a-L-iduronidasa
atenuada Scheie
MPS | Enfermedad de a-L-iduronidasa
Intermedia Hurler-Scheie
MPS Il grave Enfermedad de Iduronato sulfatasa
Hunter grave
MPS I Enfermedad de Iduronato sulfatasa
atenuada Hunter menos
grave
MPS Il A Enfermedad de Heparan N-sulfatasa
Sanfilippo A
MPS Il B Enfermedad de N-acetil-a-
Sanfilippo B glucosaminidasa
MPS Il C Enfermedad de Acetil CoA:
Sanfilippo C  a-glucosaminidotransferasa
MPS 1l D Enfermedad de  N-acetilglucosamina 6
Sanfilippo D sulfatasa
MPS IV A Sindrome de Galactosamina 6
Morquio A sulfatasa
MPS IV B Sindrome de Galactosidasa B
Morquio B
MPS VI Sindrome de Galactosamina
Maroteaux-Lamy 4-sulfatasa
MPS VII Enfermedad de Glucuronidasa B

Sly

Dermatan y
heparan sulfato

Dermatéany
heparan sulfato

Dermatan y
heparan sulfato

Dermatan y
heparan sulfato

Dermatéany
heparan sulfato

Heparan sulfato

Heparan sulfato

Heparan sulfato

Heparan sulfato

Keratan sulfato.
Condroitin 6-
sulfato
Keratan sulfato

Dermatan sulfato

Dermatéany

heparan sulfato,

condroitin 4y 6
sulfato

Rasgos faciales toscos: puente nasal
deprimido, labios engrosados, macroglo-
sia, alteracion en la forma de los dientes,
macrocefalia, cuello corto.

Neuroldgicos: Retraso mental, hidrocefa-
lia comunicante, compresién de médula
espinal.

Cardiovasculares: Displasia valvular/
insuficiencia adértica y mitral, hipertrofia
ventricular izquierda®.

Caracteristicas generales de MPS.

En las formas menos graves, los signos
aparecen mas tardiamente, siendo la
disfuncion neuroldgica minima. Pueden
presentar una inteligencia normal y so-
brevivir hasta etapas tempranas de la
edad adulta.

En las primeras etapas de la enfermedad
se presenta: hiperactividad, hirsutismo y
una leve hepatoesplenomegalia.
Pudiendo tener una fascies normal o sélo
levemente tosca, destacando lo poblado
de las cejas.

Etapas intermedias: La regresion neu-
rolégica ocurre entre los 6 y 10 afos,
acompafada de un deterioro rapido de
habilidades adquiridas.

Ultima etapa: deterioro fisico por la
falta de control muscular, apareciendo
problemas para caminar o mantenerse
sentados(.

Principalmente afecciones musculoes-
queléticas:

Giba toracolumbar, rigidez articular, genu
valgo, compresion de canal medular.
Tienen desarrollo psicomotor normal®.
Desarrollo mental normal.

Alteraciones en la curvatura vertebral, rigi-
dez articular y hernias umbilical e inguinal.
Cardiacas: miocardiopatia hipertréfica y/o
insuficiencia valvular.

Displasia de cadera, estatura baja, tunel
del carpo(®.

El manejo se enfoca a tratar los diferentes sintomas
de los sistemas afectados con el propdsito de mejorar
el estado general y la calidad de vida del paciente y su
familia, a través de la intervencién de un equipo multi-
disciplinario.

El tratamiento médico incluye la administracién de la
enzima deficiente, la iduronidasa-alfa recombinante, que
produce mejoria significativa de la visceromegalia, funcién
ventilatoria, apnea de suefio y excrecién urinaria de gluco-
saminoglicanos®.
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El trasplante de médula dsea es ttil en caso de enfermedad
de Hurler y de Maroteaux-Lamy antes de los dos afios de
vida, disminuye la progresion de la enfermedad igual que la
aparicién de signos faciales y afeccién a 6rganos especificos®.

Estos pacientes suelen requerir multiples procedimientos
anestésicos para estudios diagndsticos como tomografia o
resonancia y para tratamientos quirirgicos que pretenden me-
jorar el curso de la evolucidn de la enfermedad; las principales
son adenoidectomia, amigdalectomia, miringotomia, resolu-
cién de hidrocefalia obstructiva, tinel del carpo, etcéteraV.

Las implicaciones anestésicas de la patologia comprenden
todas las etapas del perioperatorio; se deben considerar las
caracteristicas de la enfermedad, desde una valoracion anes-
tésica completa e integral hasta un postoperatorio exitoso.

Valoracion preanestésica

La valoracién preoperatoria debe incluir una evaluacién ade-
cuada de la via aérea y de columna cervical, asi como de las
alteraciones ya existentes a nivel respiratorio, cardiovascular
o musculoesquelético con la finalidad de elaborar un plan
anestésico adecuado para ese paciente.

En estos pacientes la muerte ocurre por falla cardiaca y
enfermedad obstructiva de la via aérea, aumentando hasta un
20% el riesgo de muerte secundaria a via aérea dificil. Se debe
considerar que la mayoria de las complicaciones son de vias
respiratorias, existen multiples estudios donde se observa un
alto indice de reintubacién en el postoperatorio inmediato,
secundario a un mal manejo de la ventilacién®.

Los pacientes con mucopolisacaridosis se consideran via
aérea dificil, debido a las caracteristicas que presentan: rasgos
faciales toscos, macrocefalia con frente prominente, nariz
con puente deprimido, macroglosia, amigdalas hipertréficas,
alteracion en la implantacidn dental, limitacidn de la apertura
bucal por afeccién de la articulacién temporomandibular,
epiglotis engrosada, cuello corto con limitacién de la movi-
lidad, inestabilidad atlantoaxial, apnea obstructiva del suefio
y cifoescoliosis con enfermedad pulmonar restrictiva®.

En ellos pueden observarse alteraciones respiratorias y
cardiovasculares como infecciones respiratorias repetidas,
obstruccién de la via aérea por hipertrofia de la lengua, ade-
noides y amigdalas, engrosamiento de la mucosa traqueobron-
quial, reduccién de las dimensiones del térax y del abdomen,
apnea obstructiva del suefio™®, valvulopatia, miocardiopatia,
fibroelastosis endocardica, hipertension sistémica y pulmonar,
estenosis arterial difusa, incluyendo coronarias e insuficiencia
mitral®.

Dentro de las alteraciones neuroldgicas se puede obser-
var hidrocefalia comunicante, disminucion de la absorcion
del liquido cefalorraquideo en las vellosidades aracnoi-
deas, atrofia cerebral lentamente progresiva, regresion del
neurodesarrollo y retardo mental, mielopatia cervical y

compresion medular por engrosamiento de las meninges y
tejido conectivo®,

CASO CLINICO

Se presenta caso de adolescente femenino de 12 afios de edad
con diagndstico de mucopolisacaridosis tipo III + sindrome
convulsivo + desnutricién moderada con afeccién de la talla
+ reflujo gastroesofdgico + alteracién de la mecdnica de la
deglucién, programada para funduplicatura laparoscépica.
Antecedentes de importancia: producto de G4, consangui-
nidad (padres primos hermanos); naci6 de 38 semanas de ges-
tacion por parto eutdcico, Apgar 8/9, egresado como binomio
sano. Crecimiento y desarrollo normal hasta los cuatro afos,
posteriormente se observan caracteristicas faciales toscas e
inicia con discapacidad intelectual leve en tratamiento con
risperidona, oxcarbazepina y clonazepam; a los ocho afios deja
de caminar y a los 12 presenta crisis convulsivas tipo ténico
clénicas, por lo que acude al Instituto Nacional de Pediatria
(INP) y se inicia protocolo de estudio a través de un abordaje
multidisciplinario, valorado por los servicios de:

¢ (Genética: macrocefalia, frente con estrechamiento bitem-
poral, cejas oblicuas, anchas, fascies tosca, puente nasal
deprimido, labios gruesos, cavidad oral con paladar integro,
hipertrofia gingival y diastema, pectus excavatum, extre-
midades hipotréficas, manos con dedos cortos fusiformes,
pies con piel seca y onicomicosis. Solicitan 4cido urénico
y electroforesis de mucopoliscaridos en orina.

* Oftalmologia y cardiologia sin patologias.

* Gastroenterologia: desnutricion severa con afectacion de
talla, alteracién de la deglucidn, alimentacién sélo por
sonda nasogéstrica, por lo que se sugiere realizar gastros-
tomia y funduplicatura. Se obtiene GAG orina de 700 y
cromatografia con afectacion de heparin.

Exploracion fisica: peso 21 kg, talla 122 c¢m, tranquila,
no interactda con el explorador, no fija ni sigue con la mirada,
mucosas hidratadas, normocéfala, isocoria, pupilas normo-
rreactivas, fascies tosca, simétrica, lengua sin fasciculaciones,
macroglosia, con limitacion en la apertura y protrusion, cuello
corto, térax normolineo con campos pulmonares bien ventila-
dos y ruidos cardiacos ritmicos sin agregados, extremidades
hipotréficas, con arcos de movimiento conservados.

Técnica anestésica planeada: anestesia general balancea-
day, ante predictores de via aérea dificil, se decide abordaje
por video laringoscopia.

Cuenta con via venosa permeable, se inicia perfusion de
dexmedetomidina 0.5 pg/kg/h en drea preanestésica, ingresa
a sala tranquila y cooperadora. Monitoreo tipo I con TA
92/61 mmHg, FC 88 Ipm, saturacién O2 98%, temperatura
36.1 °C, BIS 98%.
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Preoxigenacién con mascarilla facial 41/min, induccién
inhalada con sevoflurano gradual de 1 hasta 3v% manteniendo
ventilacién espontdnea con BIS en 75%; al corroborar adecuada
ventilacién con mascarilla facial, se administra fentanyl 60 pg,
lidocaina 20 mg intravenoso, y propofol 30 mg intravenoso,
posteriormente se realiza intubacién al segundo intento mediante
videolaringoscopia con Gladescope pala 3 y TOT 6.0 mmDI,
numotaponamiento con 1.5 cm?3. Verificacién mediante capno-
graffa y auscultacion de campos pulmonares; una vez asegurada
la via aérea se administra cisatracurio 3 mg intravenoso. Man-
tenimiento transanestésico con fentanyl y dexmedetomidina en
infusién con estabilidad hemodindmica y ventilatoria.

Emersion por lisis metabdlica, se extuba despierta con
BIS 90%, tranquila, reactiva, con ventilacién espontinea, sin
incidentes; pasa a Unidad de Cuidados Posanestésicos, donde
se mantiene tranquila, analgesia con paracetamol y ketorolaco
y una dosis de tramadol 1 mg/kg.

DISCUSION

Los pacientes con mucopolisacaridosis representan un reto
para el anestesidlogo por las multiples implicaciones anesté-
sicas de esta rara enfermedad, recordando que son pacientes
comiinmente sometidos a procedimientos quirdrgicos o diag-
ndsticos que requieren manejo anestésico. La mayoria de las
complicaciones de un paciente con MPS son secundarias al
manejo de la via aérea hasta en un 14%, desde una intubacién
o traqueotomia de urgencia. En el caso que presentamos se
opt6 por iniciar la ansiolisis desde el drea prequirdrgica con
perfusién de dexmedetomidina para tener en sala una paciente
tranquila, cooperadora y sin riesgo de depresion respiratoria,
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que a pesar de su patologia y complicaciones neuroldgicas
nos dejo apoyarla manualmente en la ventilacion; se realizé
induccidn inhalatoria con sevoflurano, lo que nos proporciond
un estado de sedacién manteniendo ventilacién espontdnea y al
corroborar una adecuada ventilacién manual se complementd
via intravenosa utilizando un método alternativo de intubacién
con videolaringoscopia, teniendo siempre a la mano mascarillas
laringeas o fibrobroncoscopio en caso de ser requeridos.

La valoracién preoperatoria es fundamental para evaluar el
estado de salud, el riesgo anestésico y las posibles complica-
ciones secundarias a la afectacion de otros sistemas. Siempre
se debe tener un pleno conocimiento del paciente a tratar y
un plan anestésico alternativo que nos permita tener mayor
control del paciente.

CONCLUSIONES

La MPS es un conjunto de enfermedades que conllevan mul-
tiples complicaciones en el manejo perioperatorio, por lo que
el abordaje anestésico debe estar individualizado y planeado
de forma anticipada. El uso de ansiolisis preoperatoria se debe
realizar s6lo en caso muy necesario, con la debida precaucion,
con dosis adecuadas, medicamentos que no pongan en riesgo
la ventilacién espontdnea y con un adecuado monitoreo del
paciente, ya que nos ofrece un estado de bienestar y mayor
cooperacion del paciente en sala, incluso en caso de una
intubacién con paciente despierto.

El plan anestésico debe tener alternativas de intubacién
contando con los diversos dispositivos para el manejo de la via
aérea dificil, siempre considerando individualizar cada caso
e implementar medidas de seguridad en todos los pacientes.
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