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Las enfermedades de depdsito lisosomal se manifiestan
por diversas mutaciones en los genes codificadores es-
tructurales de las hidrolasas lisosomales, aunque también
se ha observado determinacién genética sobre proteinas
de postraduccion. Las diversas modalidades clinicas de la
mucopolisacaridosis muestran heterogeneidad tanto feno-
tipicacomo genotipica, atribuible alosfenémenosdeaelismo
multiple en el locus del gen que codifica la sintesis de la
enzimay, por lo tanto, su carenciay e consecuente depdsito
de glucosaminoglicanos o mucopolisacaridos. La mucopoli-
sacaridos's presenta una incidencia estimada de 1 por cada
25 000 recién nacidos vivos. En la actualidad, € diagnéstico
se fundamenta en el hallazgo de glucosaminoglicanos en

Figura 1

Radiografia lateral de cuello, previa a cirugia
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Catéter de larga
permanenciaen
mucopolisacaridosis |

Experiencia con su uso

orina, asi como en la concentracion de aminoécidosy acilcar-
nitinas en sangre, mediante espectrometria de masas. En los
Ultimos afios, la terapia de reemplazo enzimatico ha cambia-
do draméticamente el prondstico de los pacientes con muco-
polisacaridosis, ya que ha logrado estabilizar gran parte de
las manifestaciones clinicas, especiamente cuando se ins-
taura tratamiento antes de los cambios esqueléticos y car-
diovasculares. El trasplante de médula 6sea y la terapia de
reemplazo enzimético son los dos principales tratamientos
con potencial curativo y de control.>2

La mucopolisacaridosis tipo | es resultado de la deficien-
cia de la enzima o+l iduronidasa, de transmision autosdmica
recesiva. Se estima que esta patologia se registra con una
frecuencia de 1 por cada 10 000 recién nacidos. El depdsito o
acumulacién de mucopolisacaridos en diversos 6rganos se
traduce en compromiso multisistémico, con curso crénico y
progresivo que afecta esgueleto, corazdn, pulmones, piel,
cornea, higado y bazo. Asimismo, promueve retraso del desa-
rrollo psicomotor y deterioro neurol6gico progresivo.? Sus
manifestaciones clinicas se caracterizan por facies tosca, ca
bello y cejas gruesss, piel engrosada y macrocefaia. Se pre-

Figura 2

Colocacion de mascarilla laringea para ventilacion
mecanica
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Figura 3 | Colocacién del puerto (tambor) en regién pectoral

senta un claro deterioro de la curva de crecimiento. Actualmen-
te, su tratamiento consiste en terapia de reemplazo enzimético
con laronidasa, la cud previene la progresion de la enfermedad,
o0 con trasplante de médula, que hasta hoy ha tenido resultados
limitados. La terapia de reemplazo enzimético se administra
endovenosamente cada semana, de por vida. De ahi la impor-
tancia de contar con un acceso venoso permanente.

Nuestra experiencia en la colocacion de catéter vascular
permanente en pacientes con mucopolisacaridosis tipo 1,
nos permite sugerir la conveniencia de evaluar las ateracio-
nes fisiolégicas y anatdmicas antes de elegir las técnicas
anestésica y quirdrgica, con la intencion de disminuir las
complicaciones del procedimiento quirdrgico. En nifios de
tresa 14 arios de edad en tratamiento de reemplazo enzimético
administrado por via endovenosa, se debe colocar un caté-
ter central de puerto permanente. En todos debe valorarse el
estado fisico, neumolégico (espirometria 'y prueba de fun-
cién pulmonar) y cardiolégico (electro y ecocardiograma),
asl como realizar valoracion preanestésica y del estado de
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suefio, estudios paraclinicos prequirdrgicos y radiogréficos
de cuello y térax (figura 1). Nosotros hemos empleado un
catéter tipo A Port, con un calibre de 6.6 French y hemos
administrado anestesia general endovenosa y por mascari-
llalaringea (figura 2). En ocasiones, por técnica de Seldinger
lo hemos colocado en vena subclavia derecha y en otras,
por venodiseccién en la vena yugular interna derecha. A
todos les hemos colocado reservorio o tambor en la region
pectoral derecha (figura 3).

Todos los pacientes que hemos tratado han presentado
alteraciones anatémicas como cuello corto, claviculas cor-
tas y anchas, disminucién del espacio entre clavicula 'y pri-
mera costilla, ademéas de disminucién en la estabilidad
atlantooccipital, la cua limita la extension de la cabeza. La
primera paciente en quien se instalé un catéter y se le admi-
nistré anestesia general con intubacion endotraqueal pre-
sentd espasmo laringeo y, consecuentemente, fallecioé por
paro cardiorrespiratorio. Como aprendizaje de este caso, en
los posteriores se aplicd anestesia general por medio de
ventilacion con mascarilla laringea; la recuperacion se llevé
a cabo en la unidad de terapia intensiva pediétrica.

De acuerdo con lo anterior sugerimos:

= Colocar un catéter de larga permanencia bajo anestesia
genera y mediante |a utilizacion de la técnica de puncion
(Seldinger) o de venodiseccion.

m  Usar mascarilla laringea para la ventilacion durante el
procedimiento.

s El catéter tiene como finalidad permitir el reemplazo
enziméatico una vez por semana, disminuir € rechazo y
abandono del tratamiento, ya que esto permite contar
con una via permeable y evita las punciones frecuentes
en los nifios.

= Tomar en cuenta los trastornos fisioldgicos y anatdmicos
provocados por la mucopolisacaridosis, antes de colocar
el catéter, para evitar complicaciones trans y posope-
ratorias.

tras 30 meses de tratamiento enzimatico sustitutivo. Acta
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