
Mucopolisacaridosis I:
Pacientes con formas atenuadas 

(Scheie y Hurler-Scheie)
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promoción. SANOFI no recomienda indicaciones que no estén contenidas en la información para prescribir aprobada de sus productos en Colombia.
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Inicio de manifestaciones clínicas

Hurler

<1 año

Hurler-Scheie

3-8 años

Scheie

>10 años

Forma grave

Formas atenuadas

Arch Argent Pediatr 2021;119(3):e193-e201



Datos de pacientes con formas atenuadas

J Inherit Metab Dis (2011) 34:1029–1037

LA % RDM %

Hurler 31 62

H-S 36 21

Scheie 10 11

ND 22 6

8,5 años LA

5,7 años RDM

LA % RDM %

H-S
Contractura
Neumonía
Anormalidades cardiacas

90 
48
54

78
21
87

Scheie
Apnea del sueño
Anormalidades cardiacas
Hepatomegalia

75
67
83

42
95
55



RETOS DEL DIAGNOSTICO

Molecular Genetics and Metabolism Reports 8 (2016) 67–73
Síntomas primera consulta

Visitas en promedio a 4,5 
especialistas

Pediatras

Genetistas

Médicos de atención primaria

Síntomas: 5,5 
años

39 años

Diagnóstico: 8,2 
años

48 años

Reumatólogos

Ortopedistas

?



RETOS DEL DIAGNÓSTICO

Clinical Genetics. 2019;96:281–289.



Estrategias al examen físico-pGALS-GALS

Foster and Jandial Pediatric Rheumatology 2013, 11:44

Chan et al. Pediatric Rheumatology 2014, 12:32 

76% alteración flexión de muñeca
60% alteración extensión de la muñeca

69% alteración extensión de MTCF-ITFD y P
43% alteración oposición de los dedos

37% alteración en flexión de MTCF-ITFD y P



Algoritmo contractura articular

Contractura 
articular 

Desde el 
nacimiento?

Considerar 
artrogriposis u otra 

enfermedad 
genética

Evolutiva?

Inflamación 
articular evidente?-

Paraclínicos 
alterados

Considerar Artritis 
juvenil o Artritis 

reumatoidea
CONSIDERAR MPS

Piel Dura?

Considerar 
Esclerodermia

Debilidad muscular, 
mialgia, aumento 

de enzimas 
musculares?

Considerar 
Dermatomiositis

Modificado de Cimaz et al.



Crecimiento en pacientes MPS I atenuada

1. Inicio de Divergencia a los 2 años
2. Los pacientes se ubican por debajo del PC 3 desde los 9 años
3. Falla en el estirón puberal Am J Med Genet. 2019;179A:2425–2432



Algoritmo alteración del crecimiento
Disminución en la velocidad de 

crecimiento y/o déficit en el estirón 
puberal

Limitación en la movilidad 
articular(hombros,codos,caderas, 

rodillas y/o dedos

EN AUSENCIA DE INFLAMACIÓN

EVALUACIÓN RADIOLÓGICA

Caderas-columna-manos

Considerar MPS u otra metabólica

Remitir a experto: GAG en orina y actividad 
enzimática en leucocitos

OTRO

Otras manifestaciones
- Hernias
- Síntomas respiratorios
- Hirsutismo
- Túnel del carpo
- Cifosis toraco/lumbar
- Múltiples cirugías

Guffon N, et al. European Journal of Pediatrics. 2019;178:593–603* 







RECORRIDO DE LOS PACIENTES CON FORMAS ATENUADAS

• Manifestaciones 
músculoesqueléticas*

• Complicaciones 

Dx
Adulto

• Evolución de 
manifestaciones

• Calidad de vida

Dx
infancia

Molecular Genetics and Metabolism Reports 25 (2020) 100662



Pacientes con diagnóstico en edad adulta 

Joint Bone Spine. 2017 Dec;84(6):663-670

Inicio de tratamiento en edad adulta: mejoría eliminación GAGu
Disminución volumen hepático y desempeño caminata de 6 min
En una serie de  4 casos : 2 requerimiento de Qx cardiaca antes, 1 durante
TRE y el más joven compromiso cardiaco estableGenetics in medicine. 2014 16(10): 759-65 | Volume 16 

Mol Genet Metab. 2017 Jun;121(2):138-149

Complicaciones: 
Dolor crónico, dificultades de movimiento, apnea obstructiva del sueño
Compromiso de la calidad de vida, baja resistencia cardiovascular
Necesidad de procedimientos quirúrgicos

Molecular Genetics and Metabolism Reports 25 (2020) 100662



Evolución de manifestaciones clínicas

Clínicamente 
heterogénea

Poca información a 
largo plazo

Enfermedad 
rara

http://dx.doi.org10.1016/j.jpeds.2016.08.033



Evolución de manifestaciones clínicas

Front. Cardiovasc. Med. 9:839391.doi:10.3389/fcvm.2022.839391

Respiratorio: problemas en laringe, tráquea, bronquios y pulmón. Infecciones respiratorias. Apnea del sueño
Neurológico: cognitivo (Hurler-Scheie)- baja autoestima-depresión
Calidad de vida:  dolor, fatiga, movilidad, problemas de adaptación: estudio y trabajo
Musculoesquelético: rigidez articular-escoliosis-cifosis-estenosis cervical. Alteración de la marcha. Necesidad de TF y Qx
Endocrino: talla baja- enfermedad metabólica- sobrepeso/obesidad



Evolución de manifestaciones clínicas

J Pediatr 2016;178:219-26

35 pacientes MPS I atenuada: GAGu- Estabilidad 6 MMWT-talla para la edad-opacidad corneal y compromiso mitral y aórtico
*Mejor si el inicio de la TRE < 10 años

Al-Sannaa et al. Orphanet Journal of Rare Diseases (2015) 10:131

Gabrielli et al. BMC Medical Genetics (2016) 17:19
20 Pacientes con H-S
Estabilización de compromiso cardiaco, ojo, óseo
Retraso aparición nuevas manifestaciones
Talla baja. Pero… mejor talla con inicio temprano
Mejor entre más temprano y adecuada adherencia



Historia 
previa

Diagnóstico:7 
años

Seguimiento…









Tratamiento MPS I atenuada

Seguimiento 
interdisciplinario

TRE

Calidad de 
vida

Objetivos del 
tratamiento

Disminuir la 
morbilidad y 
mortalidad 

Mejorar la 
calidad de vida 

Metas del 
tratamiento

Prevenir

Estabilizar

Retardar

Mejorar



Terapia de reemplazo enzimático
(TRE)
• Enzima recombinante (cultivo de células de Hamster chino)

• No atraviesa barrera H-E

• No penetra el cartílago avascular ni las válvulas cardiacas

• Dosis 100 U- 0,58 mg/k/semana

• Infusión IV….semanal

• Frecuente aparición de Ac- IgG*

• Reacciones frecuentes infusión: cefalea, rubor, náuseas, dolor abdominal, artralgias, 
brotes, fiebre

• Centro de infusión vs domiciliaria

Laronidasa/Aldurazyme®

2003



Respuesta TRE

• 2019 Cochrane MPS I
• Pacientes que recibieron Laronidasa

exclusivamente ó peritransplante
• Disminuye GAG en orina
• Mejoría de la capacidad funcional: 

Capacidad vital forzada y caminata 6 
min

• Mejoría de hepatomegalia, Apnea del 
sueño

• Otros datos
• Corazón
• Compromiso esquelético
• Córnea

Cochrane Database Syst. Rev. 2019, 6, CD009354

Diagnostics 2020, 10, 161; doi:10.3390/diagnostics10030161

Molecular Genetics and Metabolism 111 (2014) 63–72

20 Pacientes: 3 H, 9 H-S y 8 S
Dosis de 1,2 mg/k cada 2 semanas
Mínimo 1 año en dosis 0,58 mg/k/ semana- Estables

Mejoría de adherencia
Seguro
No deterioro



Seguimiento

Pediatrics 2009;123:19–29



Medidas generales
SINTOMA TRATAMIENTO

Problemas de comportamiento Medicamentos
Ambiente seguro para el niño
Mejorar calidad de sueño

Hueso Cirugía ortopédica(deformidades, manejo displasia cadera)

Enfermedad valvular cardiaca Reemplazo valvular, valvuloplastia con balón

Síndrome de túnel del carpo Cirugía de descompresión *

Opacidad corneal Trasplante corneal, lentes

Sordera Audífonos, miringotomía+tubos de ventilación

Dental Antibióticos-masaje en encías

Endocrino Hormona de crecimiento

Problemas gastrointestinales Cambios en la dieta, medicamentos

Articulaciones Terapia física, ortesis

Problemas del lenguaje/aprendizaje Terapias, apoyo educativo

Apnea del sueño/obstrucción CPAP/BiPAP, amigdalectomía *, adenoidectomía *, medicamentos

Otitis media Miringotomía, antibióticos

Hernias Cirugía

Escolar ML, Jones SA, Shapiro EG et al. Mol Genet Metab. 2017 Dec;122S:35-40

Valayannopoulos V, Wijburg FA. Rheumatology 2011;50:v49 v59
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