Ob)jelivos de lo Asocincion:

Los objetivos de la Asociacion, todos de interés general
y sin ningun dnimo de lucro, son:

» Fomentar la investigacién cientifica sobre las causas,
el desarrollo y las terapias para las Enfermedades
Lisosomales.

» Ofrecer asesoramiento, apoyo e informaciéon
a las familias afectadas.

» Promocionar la divulgacion de la enfermedad
entre el personal médico, cientifico y los pacientes,
organizando seminarios, conferencias, congresos
y otros actos publicos.

Impulsar la prevencién, en concreto las medidas
que eviten la transmision genética.

Sensibilizar sobre las MPS y otras enfermedades

lisosomales.
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(olabora con nosolros:

Haz una donacién y comparte los valores de MPS para
un mejor futuro para todos, jgracias por colaborar!

MPS Espaiia Cuentas Bancarias:

CaixaBank: ES74 2100 2390 6502 0001 2780
Banco Santander: ES24 0049 2458 1525 1454 2723

Bizum:
Cddigo de envio 02412

Cédigo PayPal:

Mas de 20 arios al servicio de los pacientes
con enfermedad lisosomal y sus familias
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Sede Asociacion:
c/ Anselm Calvé, 1
08787 La Pobla de Claramunt (Barcelona)

Hogar MPS:
Avda. Barcelona n° 174, 1°-22
08700 Igualada (Barcelona)

E-mail: info@mpsesp.org
Teléfono: 93 804 09 59 / 692 986 068
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CIF: G-63282917
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Una rara enfermedad de depodsito lisosomal
caracterizada  esencialmente por afectacion
osteovertebral de intensidad variable, que se

manifiesta con estatura baja desproporcionada
(cuello y tronco cortos), laxitud articular, afectacion
toracica, genu valgo, alteracién de la marcha,
estenosis traqueal, anomalias de la columna
vertebral (cifosis y escoliosis), insuficiencia
respiratoria y enfermedad cardiaca valvular.

La prevalencia mundial es variable, siendo
aproximadamente 1/200-400.000.
Las dos formas de MPS IV, A y B, tienen

manifestaciones esqueléticas similares; sin embargo,
MPS IVA tiene un fenotipo mdas grave,
diagnosticandose generalmente durante el segundo
aflo de vida. Las deformidades esqueléticas y
articulares progresivas producen una
afectacion en la marcha y de las actividades
diarias, e incluyen alteraciones vertebrales,
cifosis, escoliosis, deformidad del térax,
rodillas, huesos largos, e hiperlaxitud
articular generalizada. Hay un fallo de
crecimiento rapidamente progresivo, con
detencion alrededor de los 10 afios en casos
severos, resultando en estatura final
.-, muy baja. De los 2 a los 5 afios, la
: deformidad de las vértebras
cervicales combinada con la
hiperlaxitud articular determina
una inestabilidad cervical, con
riesgo de compresién de la
médula espinal. Una frente
prominente, mandibula grande vy
cuello corto son caracteristicas tipicas.
Una importante restricciéon de la
capacidad pulmonar y obstruccion/estrechamiento
traqueal se asocian a insuficiencia respiratoria,
susceptibilidad a la neumonia, apnea del suefio y
complicaciones anestésicas. Las manifestaciones
extra-esqueléticas incluyen agrandamiento de
higado, afectacién valvular cardiaca, pérdida de
audicién, opacidad corneal y alteraciones dentales.

La inteligencia es normal. Los pacientes suelen tener
baja resistencia fisica, fatiga y dolor, y muchos de
ellos se vuelven dependientes de silla de ruedas en
su segunda década.

MPS IVA se debe a la deficiencia de la enzima
N-acetilgalactosamina-6-sulfato
sulfatasa (GALNS) necesaria para la
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degradacién de queratdn y condroitin
sulfato, lo que condiciona un acumulo
global de glicosaminoglicanos (GAGS).

MPS IVB se debe a la deficiencia de
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beta-galactosidasa (GLB1) requerida
para la degradacion de queratan sulfato.

El estudio inicial habitual es el andlisis de GAGs en
orina ante una sospecha clinica y radioldgica; sin
embargo, los niveles urinarios de GAGs totales de
pacientes con MPS IV y controles de la misma edad
pueden  solaparse. La  determinacién
. especifica de queratan sulfato en orina es mas
fiable. El diagnéstico definitivo se realiza
mediante el analisis de la actividad enzimética
en plasma, leucocitos o fibroblastos, y el

\ estudio genético.

El patréon de herencia es autosémico recesivo
en ambas formas y se debe ofrecer asesoramiento
genético a las familias afectadas. El riesgo de
transmisién de la enfermedad es del 25% cuando
ambos padres son portadores no afectados.

El tratamiento es principalmente sintomatico

(prétesis, cirugia, fijacion vertebral,

reconstruccion traqueal para la obstruccion

traqueal grave, tratamiento ortopédico). La
evaluacion no invasiva de la obstruccién de las vias
respiratorias en una etapa temprana es critica. La
anestesia general puede ser problematica debido a
las dificultades de intubacion. Entre los posibles
tratamientos clinicos se encuentran el trasplante de
células madre hematopoyéticas (TCMH) y la terapia
de reemplazo enzimatico (TRE), los cuales conducen
a la restauracion parcial del fenotipo clinico, pero no
mejoran las manifestaciones esqueléticas a largo
plazo. E1 TRE con elosulfasa alfa estd aprobado en
algunos paises para MPS IVA y puede estar asociado
a un aumento de la resistencia fisica, mejoria de la
funciéon pulmonar y de la capacidad de llevar a cabo
las actividades de la vida diaria, y una reduccién de
la excrecion urinaria de GAGs; sin embargo, su
autorizacién en nuestro medio estd muy restringida
por la escasa eficacia a nivel de hueso y cartilago
articular. E1 TCMH se ha utilizado en mas de 30
pacientes con MPS IVA, sin embargo, se requieren
mas estudios para evaluar la eficacia terapéutica
sobre todo de las manifestaciones esqueléticas. En
MPS IVB, el manejo y el tratamiento siguen siendo
sintomatico y quirurgico.

Las causas mdas comunes de mortalidad son el
compromiso de las vias respiratorias y la afectacion
cardiaca. El prondstico depende de la gravedad de la
enfermedad y la calidad de la atenciéon. Con un
manejo adecuado y temprano, los pacientes pueden
tener una aceptable calidad de vida y supervivencia
prolongada.
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