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SINDROME DE HUNTER

DESCRIPCION:EI sindrome de Hunter, también conocido como mucopolisacaridosis
tipo I, es una enfermedad hereditaria rara de deposito lisosomal ,es un error innato del
metabolismo caracterizado por el déficit de una encima conocida como sulfata del
iduronato, estas enfermedades estan causadas por un déficit de las diez encimas
lisosomales especificas, el déficit de las encimas conduce a un acumulo anormal de
cierto carbohidratos complejos(Glicosaminoglicanos) dentro de las células de distintos
tejidos corporales, tales como el hueso, articulaciones, cerebro, medula espinal,
corazén, bazo, o higado. Se hereda como rasgo autosomico recesivo ligado al
cromosoma X,el gen esta situado en el brazo largo del cromosoma 28(xq). Se han
descrito dos formas clinicas, leve ( tipo I1A) donde la inteligencia puede ser normal, y
la forma mas severa(tipo 11A) donde el retraso mental profundo puede hacerse evidente
en la nifiez, actualmente no existe cura pero hay propuestas de nuevas terapias que
clinicamente demuestran minimizar sintomas de la enfermedad.

SINTOMAS: los sintomas y signos iniciales al sindrome de Hunter se evidencian entre
los dos y cuatro afios, tales anomalias pueden incluir retraso progresivo del crecimiento
que da lugar a una talla baja, rigidez articular, con limitacion asociada a los
movimientos, y la tosquedad de los rasgos faciales como son el engrosamiento de los
labios, de la lengua y de las ventanas de la nariz, los nifios afectados pueden tener
también macrocefalia(cabeza anormalmente grande), cuello corto y ensanchamiento
del pecho, wuna erupcién dental tardia, perdida progresiva del oido vy
hepaestoplenomegalia(aumento del higado y el bazo). De acuerdo con la severidad del
sindrome la esperanza de vida es variable, los afectados por la forma severa (tipo 11A)
mueren a edades muy tempranas.

CONTACTO PARA AFECTADOS:

Asociacion Humanitaria de Enf. Degenerativas y Sindromes de la Infancia y
Adolescencia (AHEDYSIA) ahedysia@wanadoo.es
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