El sindrome de Hunter (SH) es una enfermedad rara, ligada al cromosoma X, debido al déficit de la
enzima iduronato sulfatasa. Produce acumulo intralisosomal y excrecion anormal de mucopolisacaridos
o glucosaminoglicanos (GAG) como heparan y dermatan sulfato.

Describir la evolucion del nivel plasmatico de GAG, como reflejo de eficacia de tratamiento, y de la
clinica en un paciente con iduronato sulfatasa.

A proposito de un pacientes tratado en un hospital de tercer nivel. Mediante historia clinica se
obtienen los siguientes datos: Varon de 9 anos diagnosticado de SH a los 25 meses de edad.
Antecedentes personales (AP): Infecciones respiratorias e hipoacusia neurosensorial. Talla 111cm vy
peso: 25,5kg. Manifestaciones clinicas tipicas de la enfermedad: Alteraciones neurologicas, retraso
cognitivo, macroencéfalo, macroglosia, hepatomegalia de 7cm y esplenomegalia de 1 cm, manos en
garra, hipoacusia y limitacion articular.

Inicia tratamiento con iduronato sulfatasa mediante reservorio venoso port-a-cath, a dosis de 0.5
mg/kg/sem. Hasta la fecha, 72 dosis.

Se consultan datos analiticos de GAGs anterior y posterior al tratamiento y manifestaciones clinicas
post-tratamiento. Se monitorizan posibles reacciones adversas.

GAG's (mg/mmol creatinina)

El paciente presentdo 68.87 mg/mmol
creatinina de GAGs (0,43-6,09 mg/mmol 80 1
creatinina) previo al TSE. En la actualidad ha |

descendido hasta 17,30 mg/mmol creatinina. i ' /

Ha disminuido un 75% el contenido de GAG's. o

Disminucion de la hepatoesplenomegalia, 20 e e
macroglosia y mejor movilidad articular. 0

No ha presentado reacciones adversas.
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La iduronato sulfatasa, disminuye los GAGs y mejora la clinica en del paciente con SH. Presenta buena
tolerabilidad
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