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TEXTO DE LA COMUNICACION
Introduccion

La enfermedad de Hunter o también llamada Mucaopodisdosis tipo Il (MPSII) es
una enfermedad metabdlica hereditaria recesivaddigal cromosoma * Esta
enfermedad es transmitida por mujeres portador@&gta principalmente a varofges
aunque no es frecuente, se han descrito algunos dasmuijeres con dicha patoldgia
Las mujeres portadoras en el caso de tener desumaddienen un 50% de
probabilidades de transmitir la EH a sus hijos masoy un 50% de probabilidad que sus
hijas sean portadoras de la EH. Sin embargo, pasietiagnosticados de EH no
transmitirian la enfermedad a sus hijos varones) pas hijas si serian portadoras de
dicha enfermedad.

La enfermedad de Hunter consiste en la ausenciiceahcia en la produccion de una
enzima llamada Iduronato 2 sulfatasa, ocasionaralond degradacion de los
mucopolisacaridos con el consecuente acumulo demizgnos, produciendo una
alteracion en el funcionamiento de diversos 6rganas dafio progresivo e irreversible
llegando hasta la muerte, en casos gfaves

La enfermedad de Hunter se trata de una enfernmadtisistémica y progresiva donde
el depdsito de los mucopolisacéaridos, en los ditesetejidos, es el responsable de la
sintomatologia clinica afectando principalmenteival visceral, 6seo y neurolégito

La Enfermedad de Hunter (EH) se clasifica en fumadél cuadro clinico que presente
el paciente, especialmente dependiendo del gradesterollo neurodegeneratfvési
distinguimos:

- EH tipo A o severa.
- EHtipo B o atenuada.



Las manifestaciones clinicade la EH varian segun la edad y la gravedad | de
paciente. Los sintomas mas caracteristicos de |soft-P:

- Rasgos faciales toscos caracteristicos (faciesodiga).
- Macrocefalia.

- Talla corta 0 enanismo.

- Cardiopatias.

- Visceromegalias (hepatoesplenomegalia).

- Alteracion de la movilidad (rigidez articular).

- Sindrome del tunel carpiano.

- Deformidades esqueléticas progresivas (dedos ea)gar
- Alteraciones respiratorias.

- Alteraciones neuroldgicas (retraso mental, hidralcft
- Alteraciones visuales.

- Alteraciones auditivas (hipoacusia, sordera,..)

- Abdomen globuloso.

- Hernias abdominales.

En la EH tipo B o atenuada, habitualmente, no a&@gareetraso mental, sus
manifestaciones clinicas son mas leves y su pridgres mas tardfa

Laincidenciaes de 1.3 casos por cada 100.000 recién nacidosesavivoS.

El prondsticovaria mucho en las EH y dependera de la clinitpatgenté. En la EH
tipo B o atenuada, tienen una esperanza de vid# @e60 afids y, en casos graves, la
expectativa de vida es hasta los 15 afios.

Con respecto dratamientono es curativo, es para paliar la sintomatologidadEH y
retrasar la progresion de la enfermedad que seef@ado mucho en la Ultima década,
debido a los avances conseguidos en las enfermetisofomale’s’.

- Tratamiento  sintomatoldgico Antes el tratamiento era
exclusivamente sintomatico mediante el abordajetidisdiplinar
(oftalmdlogos, traumatdlogos, otorrinolaringologospediatras,
cardidlogos, neumélogos y rehabilitadofes)

- Tratamiento dereemplazamiento enzimatico (TREn las ultimas
décadas, existe la posibilidad de la reposicionineditica de la
Iduronato 2 sulfatasa mediante la idursulfasa owdscida como
ELAPRASE, que sustituye a esta enzima que estan@use
deficiente en estos pacientesUna actividad enzimatica de
aproximadamente del 10% es suficiente para prevesidepdsitos
de mucopolisacéridos en la enfermedad de HunterTEE no
atraviesa la barrera hematoenceféalica, por targodiaminuye las
alteraciones neurolégicas que padecen paciente&idograved El
TRE su actuacion es eficaz si se instaura precaemé€uando el
paciente presenta ya patologias irreversibles, igs auestionable la
eficacia de este tratamiento, de ahi que alguntmesucientificos
cuestionen el hecho de tratar o no las'EH
Este tratamiento esta disponible en Europa desdioe2007° La
pauta de administracion de dicho tratamiento esianea perfusion
intravenosa semanal, en dosis de 0.5nfg/kgq presentacién de



Elaprase es mediante viales de 6mg (3nmilx dosis calculada de
idursulfasa se diluye en una solucion salina (0.€9%)100cc y se
infunde en un periodo de 3h, aumentando la veldcakaperfusion
cada 15 minutos hasta llegar a la velocidad indicadr el
facultativd” 3 Dicho tratamiento debe administrarse en centros
hospitalarios y monitorizar al paciente cuando € administrando
el tratamiento (temperatura, tensién arterial, feecia cardiaca,
saturacion de oxigeno,...) y vigilar hasta inclusa bora después de
la administracion del TRE.

Debemos destacar que aunque el TRE es tratamiengtedcion en
la enfermedad de Hunter y les proporciona muchosefimos y
mejora en la calidad de vida de dichos pacientesalte coste
econdémico que supone la administracion de estantiahto (unos
300.000euros/afno para 25kg) supone una limitaclarhara de tratar
a estos pacientes

- Trasplante de Progenitores Hematopoyéticos(TPH)
El TPH, ya sea a partir de la médula 0sea, sangnié&pca o del
cordén umbilical, trata de proveer al paciente de, Ele una
poblacion de enzimas de células del donante quecapaces de
producir la enzima Iduronato 2 sulfatasa, que emt&ente o
deficiente en estos pacierites
La TPH produce mejoria en pacientes con alterasioeerologicas,
no causa efecto en pacientes con alteraciones foasqueléticas.
La modalidad mas comun es el trasplante de médela de donante
familiar enzimaticamente normal y el trasplantecéieillas del cordén
umbilical en donantes no familiafes
El TPH aunque aumenta la expectativa de vida yaladad del
paciente diagnosticado de EH, tiene muchos efesgoandarios y
supone un gran riesgo para la vida del paciente

Palabras ClaveEnfermedad de Hunter, Mucopolisacaridosis tipo Iduronato 2
sulfatasa. Tratamiento de Reemplazamiento EnziméfiRE), Idursulfasa (Elaprase),
Diagnosticos, NOC y NIC.

Caso clinico

Varon de 13 afios que cursa 1° de ESO que fue diigedo a los 12 meses de
Enfermedad de Hunter (EH) tipo B o atenuada. Viue u madre y tiene 3 hermanos,
1 hermana no portadora de la EH y 2 hermanos msyeezones, también
diagnosticados de EH que tienen mas limitacionda arovilidad.

Fue intervenido quirdrgicamente de una Hernia Imgiuy en el afio 2010 se le implant6
un dispositivo de acceso vascular permanente {@octith) debido a la administracion
intravenosa continua y semanal del tratamientedmplazo enzimatico (ELAPRASE).

Ha tenido ingresos hospitalarios debidos a sindsoi@leriles propios de la infancia e
infecciones respiratorias.

Peso: 32 kg, Talla: 131.5cm PC: 60 cm.



Las manifestaciones clinicas que presenta son:

- Rasgos faciales caracteristicos de la EH.

- Macrocefalia.

- Macroglosia.

- Cardiopatia (insuficiencia adrtica) y hepatoespheegalia.

- Talla corta.

- Deformidad articular en codos, mufiecas y dedos amagcon
limitaciébn de movimientos articulares.

- Cabezay cuello movilidad limitada.

- Cifosis.

- Marcha: exoginismo bilateral con tendencia a candegountillas.

- Hallux valgus con tratamiento corrector.

- Habilidades cognitivas, sensibilidad y reflejosmates.

- Hipoacusia bilateral.

El paciente tiene escasa vida social y solo seicgla con su entorno familiar. Esta
recluido en casa, saliendo casi exclusivamentea mistir a clase y para la
administracion en el hospital, del tratamientoammoso semanal de Elaprase.

Nos comenta la madre que el paciente, en ocasipresenta actitud hostil consecuente
a la frustracion que le supone el no poder reatieégrminadas actividades debido a sus
limitaciones.

No realiza ninguna actividad deportiva, a pesaladeecomendaciones del servicio de
Rehabilitacion que practique deportes como nataca@clismo y tenis. Presenta
conductas de evitacion para no relacionarse coddoss.

Sus relaciones interpersonales se limitan al acoesliante las redes sociales y la no
identificacién de su persona.

El paciente tiene seguimiento por un equipo mutigilinar compuesto por neurélogo,
neumologo, traumatodlogo, pediatra, otorrinolariogél, cardidlogo y rehabilitador,
pero cabe sefialar que no tiene ningun seguimientoomtrol por salud mental
(psicblogos) que puedan dar pautas a seguir aidadora principal, que es su madre.

DiagnésticodNANDA) ** 2,

- 00085 Deterioro de la movilidad fisica r/c altédac metabdlica
celular.

- 00120 Baja autoestima situacional r/c alteraci@n la imagen
corporal.

- 00071 Afrontamiento defensivo.

- 00124 Desesperanza r/c declive o deterioro ediamdogico m/p
falta de implicacion en sus cuidados o aceptaca&ivp.

. NOC™M:

- 0208 Nivel de movilidad.

- 1205 Autoestima.

- 1502 Habilidades interaccion social.
- 1204 Equilibrio emocional.
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- 0221 Terapia ejercicios deambulacion.
o0 Actividades:
= Fomentar una deambulacion independiente dentro de
los limites de la seguridad.
= Aconsejar al paciente que utilice un calzado que
facilite la deambulacién y evite lesiones.

- 0224 Terapia ejercicios movilidad articular.
o Actividades:

= Determinar las limitaciones del movimiento articufa
actuar sobre la funcion.

= Determinar el nivel de motivacion del paciente para
mantener o restablecer el movimiento articular.

= Determinar la localizacién y naturaleza de la nitaes
o dolor durante el movimiento/actividad.

= Poner en marcha medidas de control de dolor aetes d
comenzar el ejercicio de las articulaciones.

- 5400 Potenciacion autoestima.
0 Actividades:

= Observar las frases del paciente sobre su profiea va

= Animar al paciente a identificar sus virtudes.

= Reafirmar las virtudes personales que identifique e
paciente.

= Mostrar confianza en la capacidad del paciente para
controlar la situacion.

= Ayudar al paciente a identificar respuestas p@stife
los demaés.

= Animar al paciente para que acepte nuevos desafios.

- 5100 Potenciacion de la socializacion.
o Actividades.

= Fomentar compartir problemas comunes con los
demas.

= Animar al paciente a cambiar de ambiente como agalir
la calle a caminar o air al cine.

= Fomentar el entusiasmo.

= Responder de forma positiva cuando el paciente
establezca el contacto con los demas.

- 5230 Aumentar el afrontamiento.
0 Actividades.
= Valorar la comprension del paciente del proceso de
enfermedad.
= Evaluar la capacidad del paciente para tomar
decisiones.
= Disponer un ambiente de aceptacion.



= Proporcionar informaciéon objetiva respecto al
diagnéstico, tratamiento y pronaostico.

= Favorecer situaciones que fomenten la autonomia del
paciente.

= Fomentar las actividades sociales y comunitarias.

= Animar a la implicacion familiar, si procede.

= Ayudar al paciente a resolver problemas de una
manera constructiva.

= Alentar la manifestacion de  sentimientos,
percepciones y miedos.

- 5310 Dar esperanza.
o0 Actividades.

= Evitar disfrazar la verdad.

= Implicar al paciente activamente en sus propios
cuidados.

= Proporcionar al paciente/familia la oportunidad de
implicarse en grupos de apoyo.

= Fomentar las relaciones terapéuticas con los seres
queridos.

Discusion

Si bien esta patologia es poco habitual en el @rdsistencial, es muy importante
conocer la Enfermedad de Hunter para la elaboraciénun plan de cuidados
individualizado y adecuado a las necesidades a&tmiz.

Debemos establecer una coordinacion optima delpequiultidisciplinar para un
adecuado tratamiento y seguimiento de estos pasieyntasi evitar un deterioro
progresivo y acelerado de las limitaciones delgrdel

Por ultimo, es de suma importancia evitar el aigtato social a lo que gran parte de los
pacientes diagnosticados de Enfermedad de Huntén eometidos, asi debemos
fomentar la integracion social y laboral. Debenawsliién, facilitar a estos pacientes y a
sus familias ayuda psicoldgica y el contacto coociasiones, para poder compartir
experiencias y la inclusién en programas de redpiroliar para asi, evitar la aparicion
del cansancio del rol del cuidador.
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