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RESUMEN:

Se realiza la presentacion de un caso interesante de unos de los tipos de
mucopolisacaridosis, especificamente de un Sindrome de Hunter. El paciente
acude a consulta desnutrido, es originario de una etnia de la Amazonia
venezolana llamada Yanomami, en Puerto Ayacucho. El paciente fue intervenido
quirurgicamente de la hernia umbilical que tenia, se mejoré su estado nutricional
y se compensé su hepatopatia, se le da el alta médica en mejores
condiciones. Se hace esta presentacion con el objetivo de dar a conocer a
estudiantes y profesionales de la salud mediante fotos que ilustran las
caracteristicas fisicas de un paciente con Sindrome de Hunter, ademas por ser un

caso poco visto en la practica médica.
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SUMMARY

It makes the presentation of an interesting case of some of the types of
mucopolysaccharidoses, specifically a Hunter syndrome. The patient comes to see
malnourished, is from an ethnic group of the Venezuelan Amazon Yanomami call
in Puerto Ayacucho. The patient underwent surgery for an umbilical hernia that had,

improved nutritional status, and offset your liver, you are given a medical discharge
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in better condition. This presentation is made in order to inform students and health
professionals with photos that illustrate the physical characteristics of a patient with

Hunter syndrome, also to be a rare event seen in medical practice.
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INTRODUCCION

Se hace esta presentacién con el objetivo de dar a conocer a estudiantes y
profesionales de la salud mediante fotos que ilustran las caracteristicas fisicas del
paciente, ademas por ser un caso poco visto en la practica médica. El paciente
acude desnutrido y es originario de una etnia de la Amazonia. Puerto Ayacucho,

Estado Amazonas, Venezuela.

El Sindrome de Hunter es una enfermedad genética determinada por una
mutacion en el cromosoma X en la region Xq25-927 que afecta la funcion normal
de la enzima Iduronato sulfatasa, esencial para el fragmentacion de dos
mucopolisacaridos, dermatansulfato y heratansulfato que provoca la acumulacion

citoplasmatica de mucopolisacéaridos.® 2

Se transmite por herencia autosémica recesiva ligada al sexo y se observa en

varones.**

Clinica

Las caracteristicas clinicas se instalan progresivamente.*

1. Facies tosca, no se diferencia mucho de sindrome de Hurler.
2. Piel engrosada.

3. Hernia umbilical.

4. Hepato-esplenomegalia.
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5. Giba.

6. Base nasal ancha.

7. Baja talla.

8. Rigidez articular.

Examenes paraclinicos

Radiologia: Signos de disostosis 6sea parecidos a los del sindrome Hurler.*

Pruebas metabodlicas de orina: Azul de tolouidina positivo, excrecion de

dermatansulfato y heparansulfato.® 2
Estudio en suero: Disminucién de iduronato-sulfatasa™
PRESENTACION DEL CASO:

Paciente de la etnia Yanomami, de 18 afios de edad que es traido al hospital José
Gregorio Hernandez del Estado Amazonas, Venezuela; por presentar un aumento
de volumen del abdomen, el cual se correspondia con una hernia umbilical.
(Anexo 1)

Examen fisico

1. Baja talla (1,04 metros de estatura)

2. Desnutrido

3. Facies tosca

4. Base nasal ancha

5. Hernia umbilical (6 cm de diametro)
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6. Giba

7. Piel engrosada

8. Hepato- esplenomegalia

9. Disostosis en huesos del brazo (Himero)

El paciente fue intervenido quirdrgicamente de la hernia umbilical con buena
recuperacion, fue mejorado su estado general nutricional, se compensd su

hepatopatia y se le dio el alta médica con buen estado general.
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Anexo 1. Iméagenes 1 a la 3. Paciente con Sindrome de Hunter

Imagen 1

Imagen 2
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Imagen 3
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