


; Quée temas trataremos hoy?

o ;Qué es una Enfermedad Rara?

e ;Qué eslaMPS 17

« ;,Cual es su mecanismo de herencia?

« Presentaciones de la MPS 1

e SIgNOS y sintomas

« Diagnodstico

 [ratamiento

« ; Cuando acudir a los servicios de salud de manera
prioritaria”?




; Qué es una Enfermedad Rara?



Hablemos de cifras...

1. Una enfermedad que afecta a un porcentaje
pequeno de la poblacion:
« Cronicamente debilitante.
« No tiene un tratamiento curativo especifico.
e Sin Manejo adecuado puede terminar en la
muerte

2. Existen unas 7,000 enfermedades raras
diferentes.

3. El 80% de las enfermedades raras tiene algun
origen genético.

4. El 7% de la poblacion a nivel mundial, padecen
de una enfermedad rara.




;, Qué es la Enfermedad
de MPS 1?



;, COMo se produce?

En situaciones normales:

...........................................................

. unidad basica funcional del
' ser humano.

Organelos que actuan
como plantas de reciclaje.

Sustancias que procesan
los residuos antes de
eliminarlos o utilizarlos.




;, COMoO se produce?

En la enfermedad de MPS 1...

Sl(JhC ed(ej una mutacion  evitandoque | Sg produzca suficiente ~ provocando que Se acumulen
eredamos genes B ... | . . . S | « i i "
dafad J he ®  enzima (Alfa L iduronidasa). * e glucosaminoglicanos
anados). | § 5 § 0 GAGs.
g
y por ende
.

..................................................................................................................................

Se dane el tejido en donde
se encuentran
depositados, causando
inflamacion constante y
deterioro del tejido.

Fibrosis 3 |
(dafo permanente). e .




=N resumen, |la Enfermedad de
Mucopolisacaridosis Tipo 1 © MPS 1 es

o » Multisistémica (afecta varias partes

» del cuerpo).
Una condicion genética que Po)
produce una deficiencia para e « De progresion lenta y es una
producir en mi organismo una 0 condicion de por vida.

enzima conocida como
Alfa L-iduronidasa.

e + Dificil de diagnosticar.

S— « Existen 2 tipo de MPS 1.

, ffffffffffff « Tratamientos.
variar ) ;
e e Signos y Sintomas.

1 caso de MPS1 por cada 100,000 habitantes.



Es una enfermedad genética,
se adquiere desde que somos
un bebe en formacion.




Todo dependera de la informacion
genetlca de tus padres

............................................................................................................................................................................................................................................................

¢ ° ®

50% portador. 50% portador. 100% portador.
25% sano. 50% afectado.

25% afectado.

. Portador. ‘ Sano ‘ Afectado I




Todo dependera de la informacion
genetica de tus padres

20 sl
LD LD L
5000 5o oo
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50% portador. 100% enferm
50% sano.

‘ Portador. ‘ Sano ‘ Afectado I




Existen 2 tipos:
e UNO en su forma severa.
e Otra en su forma leve.




Presentacion clinica severa:
Sindrome de Hurler

. Deformidad de la columna. | Facies toscas Hernias abdominales 1
| (Rasgos o caracteristicas | | recurrentes desde pequenos. |
del rostro). o |

. Infecciones recurrentes de . Dolores articulares, que no
oidos y/o garganta. producen hinchazon.




Pyesentacic’)n clinica severa:
Sindrome de Hurler

Pérdida auditiva. Un higado y/o un bazo Talla baja.
‘ aumentado de tamano.

| Deformidades de los Contracturas de las ‘
. huesos en todo su cuerpo. | articulaciones, principalmente
‘ . de manos, codos, rodillas.

T —




Presentacion clinica leve: |
Sindrome de Hurler-Sheie o Sheie

| Dolores articulares, Sindrome del Tunel de Hernias recurrentes.
sin inflamacion. Carpo (bilateral). ‘

Cataratas en los 0jos. Soplo en el corazon.




El médico solicita las pruebas de
acuerdo con la evaluacion de
signos y sintomas.




.0s examenes gue deben realizarse

Medicion Enzimatica

Se analiza en las células del paciente si se produce o0 no
la enzima que permite que los lisosomas metabolicen
los residuos.

¢
fffffffffffffffffffffffffff
Prueba de Tamizaje Prueba Confirmatoria
Analisis en papel filtro o . Andlisis en leucocitos.

DBS (gota de sangre
seca en papel ).

DATOS DEL PACIENTE




oS examenes gue deben realizarse

Analisis Molecular

Pruebas Complementarias

Busca la variante genética responsable de | Son pruebas que se realizan con el objetivo de concluir
la enfermedad. . de manera definitiva el diagndstico por laboratorio.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, S S
. o .




La enfermedad de MPS 1 no se cura,
si se lleva un tratamiento apegado a la
recomendacion del médico, se podra
llevar una vida lo mas normal posible y
prevenir las complicaciones.



Terapia de Reemplazo Enzimatico (TRE)

Por via intravenosa. Medicamento que De acuerdo con el » Mejora de los sintomas.
| contienelaenzmaqueno | | esquema de tratamiento | | « Estabilizacién de la
se estd produciendo | | definido por el médico | | enfermedad. |
dentro del cuerpo, para | | tratante. .| eFreno de la progresion de |

descomponer la enfermedad.
correctamente el GAGs. ‘ o




Adicionalmente considerar

© Tener presente que los tratamientos son particulares de acuerdo con f

x cada paciente en especifico. ®
Habitos de vida saludable. Manejo multidisciplinario - Otros medicamentos recetados
| ‘ integral de la patologia. por el médico.
| -
Asistencia oportuna a controles Compromiso y empoderamiento

y seguimientos medicos. . con el manejo de la enfermedad.

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



;, Cuando acudir a los servicios
de salud de manera prioritaria”



SI presentas algunos de los
Slgwentes smtomas

Fiebre constante. Dificultad respiratoria.

. Secrecion purulentadelos | | Incremento en la excrecion | | Dolor abdominal constante. | Que la hernia presente |
| oidos. o de moco por la nariz. N .1 cambios de color o mucho
o - o dolor constante.




iRevisemos |o aprendido!




iGracias por tu atencion!
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