Objelivos de [» Asociacion:

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

« Fomentar la investigacion cientifica sobre las causas,
el desarrollo y las terapias para las Enfermedades
Lisosomales.

 Ofrecer asesoramiento, apoyo e informacién
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.

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

« Sensibilizar sobre las MPS y otras enfermedades

lisosomales.
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Colabora 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

Cédigo PayPal: Bizum:
Cddigo de envio 02412

Mas de 20 arios al servicio de los pacientes
con enfermedad lisosomal y sus familias
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MPS VI

Sindrome de MAROTEAUX-LAMY
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DEFINICION

La Mucopolisacaridosis tipo VI (MPS VI) o sindrome
de Maroteaux-Lamy (253200) es una enfermedad
lisosomal causada por la deficiencia de
N-acetilgalactosamina-4-sulfatasa (arilsulfatasa B,
ASB). La funcion de ASB consiste en catabolizar el
dermatan sulfato que esta presente sobre todo en la
piel, tendones, vasos sanguineos, vias respiratorias y
valvulas cardiacas.

EPIDEMIOLOGIA

La prevalencia al nacer es de 1-9 / 1 000 000
nacidos vivos.

DESCRIPCION CLINICA

El trastorno presenta una gran variedad de sintomas,
desde formas de progresion lenta a formas de
progresion rapida. Es caracteristica la displasia
esquelética que consiste en talla baja, deformidades
Oseas (disostosis multiple) y alteracion articular
degenerativa. Las formas de progresion rapida
pueden estar presentes desde el nacimiento y suelen
presentar niveles elevados de glucosaminoglicanos
(GAGs) en orina, afectacion dsea grave, talla baja, y
sobrevivencia limitada a la 22-32 década de la vida.
La forma de progresién lenta se caracteriza por una
aparicién mads tardia, niveles ligeramente elevados
de GAGs en orina, disostosis multiple leve, y
sobrevivencia més prolongada.

Otras manifestaciones clinicas que pueden asociarse

con frecuencia son: afectacién de valvulas cardiacas,

funcién pulmonar reducida, aumento de =
M

volumen de higado y bazo, sinusitis,

otitis media, pérdida de audicidn,

apnea del suefio, opacidad corneal, "/\/“
sindrome del tunel carpiano, y

hernia inguinal o umbilical. Aunque O ocoo
generalmente no se da déficit La = >
intelectual en la MPS VI, si pueden

presentarse manifestaciones neuroldgicas, como:
compresiéon medular por inestabilidad cervical,
engrosamiento de las meninges, hidrocefalia
comunicante, atrofia del nervio éptico y ceguera.

Los mayores retos a los que se enfrentan los
pacientes, seglin transmitido por representantes de
las asociaciones, son los déficits de resistencia fisica,
destreza, audicion, visién y funcién respiratoria.

ETIOLOGIA

MPS VI esté causada por mutaciones en el gen ARSB,
ubicado en el cromosoma 5. Se han identificado més
de 130 mutaciones en el gen ARSB, responsables de la
ausencia o de la reduccién de actividad de la ASB y,
por tanto, de la deficiente degradacién de dermatan
sulfato y de condroitin sulfato. La herencia es de tipo

0 autosémico recesivo.

QSQQ La galsulfasa es una terapia especifica

que aumenta la capacidad de
resistencia fisica y que tiene un perfil
de tolerancia aceptable.

METODOS DIAGNOSTICOS

El diagndstico se basa en el cuadro clinico, en la
reduccion de la actividad de la ASB un 10% inferior a
la normal en fibroblastos o en leucocitos.
El hallazgo de niveles elevados de
dermatan sulfato en orina, junto con la
ausencia de heparan sulfato apoya el
diagndstico. La confirmacion
definitiva se realiza por medio de
estudio genético del gen ARSB.

CONSEJO GENETICO

La herencia es autosémica recesiva para cada tipo de
MPS VI. Los descendientes de una pareja de
portadores heterocigotos presentan un 25% de
probabilidades de ser afectados, un 50% de
probabilidades de ser portadores asintomaticos y un
25% de probabilidades de no ser afectados ni
portadores. Una vez que se han identificado las
variantes patogénicas causantes de MPS VI en un
miembro de la familia afectado, son posibles las
pruebas de portador para familiares de riesgo, el
diagndstico prenatal para un embarazo de riesgo, y
las pruebas genéticas preimplantacionales.

MANEJO Y TRATAMIENTO

Antes del tratamiento enzimatico sustitutivo (TES)
con galsulfasa (Naglazyme®), el manejo clinico se
limitaba a un tratamiento sintomatico y al trasplante
de células madre hematopoyéticas. La galsulfasa es
una terapia especifica que aumenta la capacidad de
resistencia fisica y que tiene un perfil de tolerancia
aceptable. Las alteraciones de las vias aéreas, de las
vertebras cervicales y de las valvulas cardiacas
confieren riesgo quirurgico y anestésico
elevado. El manejo del dolor debe

constituir una parte fundamental

del cuidado de los pacientes con

MPS VI con el objetivo de

mejorar la calidad de vida y

mantener la movilidad.

PRONOSTICO

El prondstico varia en funciéon de la edad de
aparicion de los sintomas, de la velocidad de
progresion de la enfermedad, de la edad de inicio de
la TES y de la calidad de vida.
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Son posibles las pruebas de portador para familiares de riesgo, el diagnéstico
prenatal para un embarazo de riesgo, y las pruebas genéticas preimplantacionales.
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