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Mucopolisacaridosis tipo IV y afectacion cardiovascular
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Jiménez Lépez-Guarch(1), Belén Diaz Antén(1), Sofia Gonzélez Lizarbe(1), Verénica Herndndez Jiménez(1), Violeta Sdnchez
Sénchez(1), Violeta Sdnchez Sanchez(1), Alvaro Estévez Paniagua(1), Sara Nieto Becerro(1), José Antonio Garcia Robles(1) y
Jorge Solis Martin(1) de (1)Servicio de Cardiologia y (2)Servicio de Medicina Interna. Hospital Universitario 12 de Octubre,
Madrid - Espafia

Introduccién: La mucopolisacariosis tipo IV o enfermedad de Morquio (EM) es una enfermedad rara, ocasionada por
depdésito liposomal con herencia autosémica recesiva. Es causada por mutaciones en el gen de la N-
acetilgalactosamina-6-sulfato que resulta en una alteracién en el catabolismo de dos glicosaminoglicanos, el
queratan y condroitin sulfato. Las manifestaciones son multiples, involucrando displasia esquelética pero también
afectaciéon de distintos érganos incluyendo afectacién cardiaca. El objetivo del estudio es describir la afectacién

cardiovascular en una serie de pacientes consecutiva en un centro de referencia.

Métodos: Estudio observacional, descriptivo, longitudinal en el que incluimos los pacientes derivados a nuestro

centro con mucopolisacaridosis tipo IV.

Resultados: Presentamos una serie de 16 pacientes con EM, 15 de ellos con EM de tipo Ay 1 con EM de tipo B.
Siete de ellos (43%) presentaban afectacion cardiaca, 5 en forma de afectacién de la valvula aértica con
insuficiencia adrtica (1Ao) severa y en un caso también afectacion de la valvula mitral, 1 CIA tipo OS y otro
dilatacion de aorta. Tres los pacientes con IAo fueron sometidos a cirugia cardiaca con reemplazo valvular, otro fue
desestimado para cirugia debido a las graves comorbilidades respiratorias y el quinto se encuentra en evaluacién
actual para decidir tratamiento sobre su patologia valvular. Para planificar dicha cirugia se tuvo en cuenta la
afectacion respiratoria asi como la presencia en uno de los casos de estenosis del canal cervical severa. En todos
los pacientes se realizé una medicién indexada de la aorta tanto por superficie corporal como por z score dada la
baja talla de estos pacientes y la consiguiente dificultad para definir el rango de intervencién. La intervencién fue
realizada satisfactoriamente sin presentar complicaciones resefiables durante el postoperatorio inmediato ni en el

seguimiento.

Conclusiones: Las enfermedades raras presentan un espectro muy amplio de sintomas que incluyen la afectacién
cardiaca que debe ser tenida en cuenta. Debido a la mejoria en los tratamientos de patologias concomitantes y por
tanto al aumento en la esperanza de vida nos enfrentamos a la necesidad de tratamiento invasivo de la patologia

cardiaca de estos pacientes con una valoracién que debe ser multidisciplinar.



