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Problema de investigacion

n Colombia han sido reportados alrededor de 7.000 enfermedades raras o de baja

prevalencia, entre las que se encuentran la Mucopolisacaridosis (MPS) con incidencia de 0,23

por cada 100.000 nacidos vivos (Gémez, Garcia y Suarez, 2012) y una prevalencia de 1 por
cada 50.000 nacidos vivos en Colombia (Rosselli, Rueda y Solano, 2012). Estos sindromes genéticos
se caracterizan por la acumulacion de cadenas de azlcar (glucosaminoglicanos) a nivel intracelular,
esto ocasiona cuadro clinicos heterogéneos a nivel multisistemico; estos pacientes se caracterizan
por facies toscas, manos en garra, rigidez articular y agrandamiento de érganos (organomegalia),
caracteristicas fisicas que en muchas ocasiones han causado aislamiento, recriminaciones,
sefialamientos o maltrato por parte de la sociedad, evidencidndose en la dificultad para pertenecer
y permanecer en contextos educativos, laborales, culturales entre otros. Debido a estas necesidades
manifiestas y buscando dar respuestas con sustento cientifico, la primer caracterizacion

! Auxiliar en investigacion- Sede Principal mmoramatall@uniminuto.edu.co

2 Psicdloga. Docente Investigador del Grupo de Estudios en Psicologia Basica y Aplicada para el Desarrollo Social del
Programa de Psicologia Presencial Sede Principal. Correo: ncastanedai@uniminuto.edu.co.

3 Docente Investigador del Grupo de Estudios en Psicologia Bésica y Aplicada para el Desarrollo Social del Programa de
Psicologia Presencial Sede Principal. Correo: arizoareval@uniminuto.edu.co

4 psicdloga. Docente Investigador del Grupo de Estudios en Psicologia Basica y Aplicada para el Desarrollo Social del
Programa de Psicologia Presencial Sede Principal. Correo: mpradoriver@uniminuto.edu.co

5 psicdloga. Docente Investigador del Grupo de Estudios en Psicologia Bésica y Aplicada para el Desarrollo Social del
Programa de Psicologia Presencial Sede Principal. Correo: dcardenaspo@uniminuto.edu.co

115



mailto:mmoramatall@uniminuto.edu.co
mailto:mpradoriver@uniminuto.edu.co

Memorias de Investigacion Corporacion Universitaria Minuto de Dios - UNIMINUTO

neuropsicolégica en Colombia fue realizada en el afio 2013 y para el afio 2016 desde el programa
de Psicologia se realizé una segunda caracterizacién con los fenotipos MPS I, MPS IV-A y MPS VI
pertenecientes a ACOPEL; lo que permitié evidenciar algunos casos Unicos como el que se presenta
a continuacion.

Marco teérico y metodologia

Uno de los fenotipos de las MPS es el tipo VI o Sindrome de MaroteauxLamy (Brands et al., 2013),
el cual se relaciona con una falla genética (Autosémica recesiva) en el deposito lisosomal y ocasiona
la acumulacion de los GAGs Dermatan sulfato (intracelular) y de condroitin-sulfato (tejidos
conjuntivos) (Jurecka, Golda, Opoka, Piotrowska & Tylki, 2011; Uttarilli et al., 2015). El cuadro clinico
de este sindrome es heterogéneo, pero en la mayoria de casos se puede evidenciar disostosis
multiple (talla baja, braquidactilia, facies toscas), organomegalia (higado, bazo y lengua), pérdida
auditiva (hipoacusia) y visual (opacidad corneal), problemas respiratorios y cardiacos (Mathew,
Jagadeesh, Bhat, Kumar, Thiyagarajan & Srinivasan, 2015; Lachman et al., 2014; Quartel, Hendriksz,
Parini, Graham, Lin & Harmatz, 2014). Este cuadro clinico puede ser severo cuando los sintomas se
hacen evidentes aproximadamente desde los 2 o0 3 afios y con expectativa de vida hasta la segunda
década de vida en algunos paises (Hendriksz et al. 2011; Politei, Schenone, Blanco & Szlago, 2014);
y leve cuando los sintomas se presentan a partir de los 5 afios y la expectativa de vida supera los 40
afios (Giraldo, Ayala, Prieto, Garcia & Acosta. 2016, Jurecka, Zakharova, Malinova, Voskoboeva &
Tylki, 2014). Para esta enfermedad solo se cuanta con tratamiento etioldgico (Terapia de reemplazo
enzimatico) y/o paliativos como terapias respiratorias y fisicas e intervenciones quirurgicas, entre
otras (Grupo de trabajo de enfermedades poco frecuentes, 2011; Harmatz, et al., 2014).

Metodologia

Participante masculino con 16 afios, con diagnostico confirmado para Maroteaux-Lamy o MPS VI,
con terapia de reemplazo enzimatico con Galsulfase (Naglazyme) desde el afio 2007 sin reaccion
adversa al medicamento, escolarizado en grado acorde con su edad, evaluado por primera vez en el
2013 con 13 afios y por segunda vez en el afio 2016 con 16 afios. En las dos evaluaciones se realizé
la aplicacién del Test de Inteligencia de Kaufman (K-BIT) (Kaufman & Kaufman, 1994) y el protocolo
propuesto por la Evaluacién Neuropsicoldgica Infantil (ENI) (Matute, Rosselli, Ardila, & Ostrosky,
2007); la recoleccidn de informacién personal del participante se hizo a través de una entrevista
semiestructurada con el acudiente, quien antes de empezar firmo el consentimiento informado.

Principales Hallazgos o contribuciones

Entre el 2013 y 2016 se presenta un declive en el CI compuesto (173 a 153) y un perfil
neuropsicolégico fluctuante. Como se muestra en la figura 1 presenta mejorias en atencién auditiva
(Pc=95),codificacion de la informacién auditiva (Pc=63) y visual (Pc=37), percepcion auditiva (Pc=50),
Habilidades espaciales (Pc=37) flexibilidad cognoscitiva, percepcion auditiva (Pc=75), pero también
evidencia un deterioro en percepcidn visual (PC= 0,1), Habilidad metalingtisticas (PC=5), repeticién
de palabras (Pc=0,1) y expresiéon (PC=5). Su funcionamiento ejecutivo evidencia deterioro en fluidez
grafica (0.4) y algunas veces dificultad para cambiar de patrdon de respuesta (0.1); el desempefio en
habilidades escolares se mantiene igual en comparacion con 2013.
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Figura 1. Comparativo de Funciones Cognitivas 2013 — 2016

Novedad y pertinencia

Este tipo de investigacion amplia el conocimiento sobre enfermedades raras como el sindrome de
Maroteaux-Lamy beneficiando no solo a la academia (UNIMINUTO), sino que da respuesta a las
necesidades manifiestas por los pacientes y sus familias. Es necesario aclarar que la diversidad
funcional no es sindnimo de retraso o incapacidad, sino que es la oportunidad para crear nuevas
maneras de comprender al otro, estrategias de afrontamiento y es lo que se quiere demostrar en
contextos académicos, laborales y profesionales junto con la participacidon de los estudiantes en
formacidn desde el campo de la investigacidn. Para un mayor impacto es necesario continuar con
este tipo de investigacion, solicitar apoyo y utilizar instrumentos que a futuro se puedan validar para
esta poblacion.
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