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RESUMEN

INTRODUCCION: La mucopolisacaridosis tipo I (MPS I) es una enfermedad rara de
almacenamiento lisosomal debido a la deficiencia de la actividad de la enzima a-L-
iduronidasa, lo cual resulta en la acumulacion de glucosaminoglucanos en 6rganos y
sistemas, lo que conlleva a un dafio multisistémico. OBJETIVO: Describir las manifestaciones
cardiovasculares presentes en pacientes diagnosticados con MPS I e identificar la posible
asociaciéon del fenotipo bioquimico con la edad al momento del diagnéstico y con el dano
cardiovascular. METODOS: Se revisaron 11 historias clinicas de nifios atendidos en la consulta
de Genética Clinica del Hospital Pediatrico “William Soler” (La Habana), con diagndstico clinico
y enzimatico de MPS 1. De las historias se tomaron los datos sobre el inicio y evolucién de la
enfermedad, asi como la informacion aportada por las interconsultas de cardiologia.
RESULTADOS: No se observd consanguinidad entre los padres ni la presencia de
antecedentes familiares de la enfermedad. La edad promedio al momento del diagndstico fue
de 26 meses (aproximadamente 2 afos). El engrosamiento de la valvula mitral fue la
afectacién cardiovascular mas frecuente (91%) acompafada de regurgitacion (55%). La
menos frecuente fue la hipertrofia del ventriculo izquierdo. CONCLUSIONES: Las
enfermedades cardiovasculares contribuyen de forma importante a la mortalidad temprana en
los pacientes con MPS I, lo cual subraya la importancia de una evaluacién cardiaca completa
una vez se haya establecido el diagndstico. La actividad porcentual de la a-L-iduronidasa se
puede asociar a la magnitud del dano cardiovascular lo cual permite predecir la severidad del

curso clinico de la enfermedad.



