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Resumen

La Mucolipidosis tipo II es una enfermedad
autosOmica trastorno recesivo clinicamente
caracterizado por la dismorfia facial y una
hiperplasia gingival severa. Relato del
caso: Se reporta caso de paciente de 2 afios
de edad, con diagndstico de enfermedad
metabdlica tipo mucolipidosis II. Al
examen fisico se encontraron facies tosca,
marcada hiperplasia gingival sintomatica
generalizada en maxilar superior e inferior,
encias sangrantes, cuello corto, con regular
sostén cefdlico, piel delgada, pectus
excavatus, codos normales, manos con
disminucion en el agarre y piel gruesa con
xerosis, dificultad para elevar los brazos

por encima de la cabeza, retardo global
en neurodesarrollo. Siendo asi, se manejo
el caso de manera multidisciplinaria,
permitiendo que el paciente evolucione
de manera positiva al tratamiento integral,
con mejoramiento en la motricidad.
Conclusiones: Los fenotipos clinicos
superpuestos son un desafio de diagnostico
para el personal de la salud en Odontologia,
especialmente en casos de mucolipidosis
(ML) y trastornos mucopolisacdridos
(MPS), debido a la superposicién de las
caracteristicas clinicas.
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Diagnéstico clinico e genético da mucolipidose Il -
doenca das células de inclusao

Resumo

A mucolipidose tipo II é um distarbio
autossomico  recessivo  caracterizado
clinicamente por dismorfia facial e
hiperplasia gengival grave. Relato de
caso: E relatado o caso de uma paciente
de 2 anos com diagnodstico de doenga
metabdlica do tipo mucolipidose II. O
exame fisico revelou facies grosseira,
hiperplasia gengival sintomatica
generalizada acentuada na mandibula
superior e inferior, gengivas sangrantes,
pescogo curto, com apoio de cabega regular,
pele fina, pectus excavatus, cotovelos
normais, maos com pega diminuida
e pele grossa com xerose, dificuldade

Case report

em levantar os bragos acima da cabecga,
atraso no desenvolvimento neuroldgico
global. Portanto, o caso foi tratado de
forma multidisciplinar, permitindo que o
paciente evoluisse de forma positiva para
um tratamento integral, com melhora
nas habilidades motoras. Conclusoes: A
sobreposicao de fendtipos clinicos ¢ um
desafio diagndstico para o pessoal de
saude em Odontologia, especialmente nos
casos de mucolipidose (ML) e disttrbios
dos mucopolissacarideos (MPS), devido a
sobreposicao de caracteristicas clinicas..

Palavra-chave: Mucolipidose, diagnostico,
mutacao, hiperplasia gengival, lisossomal.

Clinical and genetic diagnosis of mucolipidosis Il -
inclusion cell disease

Abstract

Mucolipidosis type II is an autosomal
recessive disorder clinically characterized
by facial dysmorphia and severe gingival
hyperplasia. Case report: The case of a
2-year-old patient with a diagnosis of
metabolic disease type mucolipidosis
IT is reported. Physical examination
revealed coarse facies, marked generalized
symptomatic gingival hyperplasia in the
upper and lower jaw, bleeding gums, short
neck, with regular head support, thin skin,
pectus excavatus, normal elbows, hands
with decreased grip, and thick skin with
xerosis, difficulty raising the arms above

the head, global neurodevelopmental
delay. Therefore, the case was handled in a
multidisciplinary way, allowing the patient
toevolveinapositivewaytocomprehensive
treatment, with improvement in motor
skills. Conclusions: Overlapping clinical
phenotypes are a diagnostic challenge
for health personnel in Dentistry,
especially in cases of mucolipidosis
(ML) and mucopolysaccharide disorders
(MPS), due to the overlapping of clinical
characteristics.

Key words: Mucolipidosis, diagnosis,
mutation, gingival hyperplasia, lysosomal.
(MeSH).
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Introduccion

Lamucolipidosistipoll alfa/beta (MLII alfa
/ beta; OMIM # 252500) es una enfermedad
rara autosdmica recesiva dentro de
los errores innatos del metabolismo
causado por la actividad reducida de la
N-acetilglucosamina-1-fosfotransferasa
(GlcNAc-1-fosfotransferasa;, EC 2.7.8.17)
debido a las mutaciones en el gen
GNPTAB (NG021243; GenelD 79158).
GIcNAc-1-fosfotransfereasa cataliza el
primer paso en la generacion de manosa
6-fosfato, se requiere un marcador de
reconocimiento para un direccionamiento
eficiente de enzimas lisosomales solubles
en los lisosomas. Defectos en GlcNAc-
1-fosfotransferasa conducen a la mala
distribucion de varias enzimas lisosémicas
y a la acumulacion de macromoléculas en
a nivel lisosomal no degradadas.' Dentro
los hallazgos patologicos microscopicos
reportados en estas células defectuosas
se encuentran inclusiones citoplasmaticas
formadas por la acumulacién de varias
macromoléculas, lo cual desarrolla a nivel
clinico un fenotipo tipico caracterizado
por rasgos faciales gruesos, hiperplasia
gingival, disostosis multiple, contracturas
articulares y muerte a una edad temprana.
Actualmente no existe un tratamiento
especifico para ML II alfa / beta, aunque
el trasplante de células hematopoyéticas
se puede intentar en casos diagnosticados
muy temprano.®> Al ser un trastorno
autosdmico recesivo, los individuos
heterocigotos para ML II alfa / beta no se
ven clinicamente afectados, pero pueden
exhiben  anormalidades  bioquimicas
intermedia.

La mucolipidosis tipo II, es una patologia
debilitante progresiva, con crecimiento
osteomuscular reducido y obstruccion
en el desarrollo posterior a cumplir los
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primeros dos anos de vida’® De esta
manera, el desarrollo psicomotor es lento,
gran porcentaje de estos pacientes no
logran caminar de manera independiente.
Entre las caracteristicas se encuentra hernia
umbilical, anomalias a nivel cardiaco
especificamente en las valvulas, rasgos
faciales “toscos”, hiperplasia gingival,
endurecimiento de las cuerdas vocales, via
respiratoria estrecha, estrabismo manifiesto
e hipertelorismo, manos en forma de garra,
encurvamiento de la columna vertebral
(Figura 1) y de los miembros inferiores,
este tipo de afecciones multisistemicas no
sobreviven mads alld de la primera década
de infancia.*®

La sospecha clinica es el primer paso
en el diagnostico de ML II alfa / beta.
El diagnostico definitivo depende en la
demostracion de baja actividad de GIcNAc-
1-fosfotransferasa utilizando el [32P] UDP-
GlcNAc radiactivo sustrato. Sin embargo,
como este ensayo solo esta disponible en
muy pocos laboratorios, por lo general, se
establece un diagndsticoindirecto mediante
la mediciéon de hidrolasas lisosomales
células mesenquimales donde sus niveles
deben ser bajos y a nivel del entorno
extracelular circundante sus niveles deben
ser altos.® Aunque generalmente no se
requieren pasos adicionales y el analisis
genético GNPTAB generalmente no es
necesario para confirmar el diagnostico,
las pruebas de ADN son utiles cuando las
pruebas bioquimicas no son concluyentes
o en el caso de diagnosticar portadores de
la afeccion. El diagndstico prenatal de ML
IT alfa / beta se puede establecer mediante
el mismo enfoque bioquimico, evaluando
material fetal obtenido de biopsia de
vellosidades coridnicas, amniocentesis o
cordocentesis.” Asimismo, el ADN puede
extraerse y aislarse de estos materiales
fetales y analizarse como en el periodo
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Figura 1. Paciente afectado con Mucolipidosis tipo 11 o células de inclusion, donde se evidencia las facies
toscas caracteristicas de la condicion. Paciente respirador oral por la hiperplasia gingival severa.

postnatal, aunque este enfoque basado
en el ADN prenatal requiere informacién
adicional sobre el genotipo parental o el
flujo / naturaleza de alelos causantes de la
enfermedades.®

La prevalencia de la mucolipidosis tipo II
es aproximadamente 1 de 500.000 nacidos
vivos a nivel mundial. Especificamente se
ha estimado en 1/123.500 nacidos vivos en
Portugal, 1 /252.500 en Japén y 1/ 625.500
en los Paises Bajos.”’® En Colombia se
identifican alrededor de 1920 enfermedades
huérfanas segin datos reportados por las
diferentes entidades de salud en el pais,
donde se incluye la mucopolidosis tipo II
como una de estas, los segtn la resolucion
430 del 2013."

Caso Clinico

Se realiza socializacion de consentimiento
y asentamiento informado a la madre del
menor donde también se anexa parrafo para
el consentimiento fotografico, se procede

a realizar historia clinica con sus anexos.
Paciente de género masculino de 26 meses
de edad, quien al nacer fue hospitalizado
por complicaciones respiratorias en unidad
de cuidados intensivos neonatal durante 11
dias. Durante el primer semestre de vida el
nifno evoluciond con hipotonia moderada
y leve retraso del desarrollo psicomotor
y pondoestatural. Se hospitalizd6 en
varias ocasiones por presentar trastornos
respiratorios. Desde los 7 meses se
observé ademads peso y talla estacionarios,
progresiéon de las dismorfias faciales y
esqueléticas y deterioro sicomotor. A los 12
meses el menor presenta episodios febriles
intermitentes, sin una causa infecciosa
documentable. Motivo por el cual fue
remitido a pediatria y a odontopediatria
al presentar bajo peso y retardo en el
desarrollo sicomotriz de acuerdo a su edad
al igual que hiperplasia gingival, se realizd
manejo interdisciplinario, al igual que se
ordenan exdmenes paraclinicos (Tabla 1
y 2). Posterior a la valoracion por las dos
especialidades, se solicita interconsulta con
la especialidad de genética, por sospecha
clinica de mucopolisacaridosis tipo I,
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Tabla 1. Actividad enzimatica.

Tabla 2. Reporte de exdmenes complementarios.
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de acuerdo a la solicitud se analizaron
los siguientes genes correspondientes al
panel NGS mucopolisacaridosis (4 genes)
GNPTAB, GNPTG, MCOLN1 y NEUL
En los resultados se obtiene: GNPTAB:
¢.3503_3504delTC(p.Leul168GInfs*5),
Frameshift patogénica. En los datos de
secuencia del panel génico se detectaron 14
variantes de secuencia y dentro de ellas se
identific una variante de tipo frameshift
en el gen GNPTAB.

Se identificé en el paciente la mutacion
¢.3503_3504delTC (NM_024312) en estad
homocigoto, la cual se encuentra reportada
en las bases de datos Ensemble, NCBI y
ExAc (rs34002892). Su frecuencia alélica es
menor del 1% (MAF<0,01), lo cual sugiere
que el cambio descrito puede tener un
impacto negativo en le fenotipo, dada su
baja frecuencia en la poblacion en general.
La mutacion frameshift ¢.3503_3504delTC
consiste en la delecion de las bases timina
y citosina, lo que causa el corrimiento
en el marco de lectura, generando una
proteina truncada y probablemente no
funcional, con una cola aberrante de 4
residuos y un codon de parada prematuro
(p-Leul168GInfs*5). Seguin la base de datos
CliVar, su significancia es patogénica.

Dada la profundidad de la variante
identificada respecto a la profundidad total
(138X/192XX)), se realizo confirmacion de la
misma mediante secuencia de Sanger. En
la figura 2 se puede apreciar la variante
¢.3503_3504delTC en el estado homocigoto.

TEagata 0t 0--03-: “6--chooe At r,-«-r:,'--'

T

Figura 2: Electroferograma que indica la presencia
de la variante homocigota c.3503_3504del TC del
gen GNPTAB.

enfermedad células de inclusion

Dado el potencial impacto de las mutaciones
tipo frameshift, que pueden llevar a la
perdida de la funcién de la proteina y con
base en la evidencia cientifica, la mutacion
homocigota GNPTAB: ¢.3503_3504delTC
(p-Leul168GInfs*5) esta clasificada
como patdgena para mucolipidosis tipo
II alfa/beta. Dentro de los examenes
complementario se realizo cariotipo al
paciente, donde se reporta 46XY, no se
identificaron alteraciones cromosomicas
estructurales o numéricas (Figura 3).
Al examen fisico presento peso 9,5 Kg,
estatura 76 cms con disminucion en la
curva del desarrollo de - 3 (Segun curvas
de patron de crecimiento de la OMS
2009) (Figura 4), piel seca generalizada,
textura y facies gruesas, disminucion
de la hendidura palpebral, estrabismo
horizontal, hipertelorismo, reflejo pupilar
aferente disminuido, cuello corto, fondo
de ojo normal. Pobre sostén cefdlico
sin adenopatias, conductos auditivos
regulares, hiperplasia gingival, apertura
de la boca en posicion de reposo, con
respiracion oral (Figura 5). Torax excavatum
expansible sin retracciones costales, cifosis
dorsolumbar, deformidad toraxica, hernia
umbilical con anillo de aproximadamente
2 cms coercible, no encarcelada, limitacion

Figura 3: Cariotipo al paciente, donde se
reporta 46 XY, no se identificaron alteraciones
cromosomicas estructurales o numéricas.
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Figura 6: Fotografia de hernia umbilical

meses

Figura 4: Patrones de crecimiento altura y peso.

Figura 5: Fotografia de Hiperplasia Gingival, se
evidencia leve erupcion del tercio incisal de los
organos dentarios antero-superiores.

para la movilizacion articular en los
miembros superiores e inferiores, hombros
no sobrepasan la cabeza, codos que logran
extenderse =~ completamente,  rodillas
y dedos de las manos de predominio
derecho, mano izquierda con los dedos en
flexién (mano en garra) (Figuras 6, 7), resto
del examen sistémico fue normal.

Figura 7: A. Curvamiento de los miembros
inferiores. B. Radiografia de Columna y Torax.
Radiografia de columna lateral de la paciente con

Al examen intraoral se evidenciaron
manchas extrinsecas de color verde-

amarillentas a nivel de o6rganos dentarios mucolipidosis II. Esta radiografia demuestra una
52, 51 y 61 en tercio medio de la cara xifosis dorsal alta angulada, cuerpos vertebrales
vestibular, causados por la ingesta de biconvexos y con acortamiento antero-posterior
sulfato ferroso desde los seis meses de edad, y aguzamiento de rebordes antero-inferiores de
al igual que lesion cariosa tipo 2B segun cuerpos vertebrales lumbares,

cddigo ICDAS a nivel de cara vestibular
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de organo dentario 61, de textura rugosa
a la palpacion con la sonda periodontal,
se calcula un indice de placa bacteriana
elevado, el cual fue tratado con cambio
de habitos orales, educacion y cuidados
indicados a la madre. Paciente presenta a
nivel de labio superior e inferior queilitis
generalizada. Paciente presenta habito de
succion digital, lo cual agrava la condiciéon
de vestibularizaciéon de los organos
dentarios incisivos superiores. Igualmente,

Figura 8: A. Se evidencia lesion tumoral a nivel
de maxilar superior izquierdo de aproximadamente
5 cm de diametro, 2 cm de alto, de color violdceo
brillante, de consistencia pétrea a la palpacion,
sangrante, sintomatica de aproximadamente dos
semanas de evolucion, la cual le imposibilitaba la
alimentacion y cierre bucal debido a su tamario al
paciente. B. Paciente presenta hiperplasia gingival
generalizada, la cual impide la erupcion normal de
las piezas dentarias, paciente respirador oral por la
hipertrofia de las estructuras orales, se evidencia
paladar estrecho con poco desarrollo a nivel clinico
y radiogrifico, rugas palatinas normales. Manchas
hipercromicas a nivel de los 6rganos dentarios
51, 52, 61 y 62 a nivel de tercio medio de cara
vestibular.

enfermedad células de inclusion

el paciente presenta incompetencia labial,
respirador oral (Figuras 8. A, B). De
acuerdo a los hallazgos radiograficos y
clinicos paciente presenta asimetria facial
en la primera consulta debido a lesién
tumoral lobulada de aproximadamente
5 cm de diametro, 2 cm de alto, de color
violaceo brillante, de consistencia pétrea
a la palpacidon, sangrante, sintomatica
de aproximadamente dos semanas de
evolucion, la cual le imposibilitaba la
alimentacion y cierre bucal debido a su
tamano al paciente (Figuras 9, 10) . Posterior
a la valoracion radiografica y clinica por
Odontopediatria se decide tratar estar
lesiones con aspirados de liquido capsular
de la lesién, con seguimiento clinico cada
15 dias hasta la fecha.

-

Figura 9: Fotografia maxilar inferior con
hiperplasias gingivales, mal posicion de érganos
dentarios antero inferior.

Figura 10: Radiografia panordmica, se observa
poco desarrollo a nivel transversal de los maxilares
superior e inferior del paciente, se observa una
hipertrofia de los senos paranasales.
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Radiograficamente se evidencia paladar
estrecho con poco desarrollo a nivel
clinico. Los examenes complementarios
con las radiografias panoramicas y TAC
de Cabeza y cuello, evidenciaron: una
cortical mandibular engrosada, foliculos
densamente agrandados asociados con
las coronas de los primeros molares
permanentes, los cuales se encontraban
deprimidos cerca del borde inferior de la
mandibula, se evidencié poco desarrollo
bilateral de los cdéndilos mandibulares
(Figuras 11,12).

2
w

Figuras 11 y 12: Radiografia 3D lateral de
crdaneo. Fotografia lateral de hemifacie derecha de
caracteristicas semioldgicas se evidencia paciente

respirador oral, por el poco desarrollo de los

maxilares y la mal posicion dentaria.

Discusion

Se reporta caso de nifio en el que se confirmo
el diagnostico de una Mucolipidosis tipo
II. Las mucopolisacaridos y mucolipidosis
presentan  un  patrén tenotipico
similar de rasgos faciales grotescas,
hiperplasia gingival, retraso sicomotriz,
encurvamiento de los miembros superiores
e inferiores y cuello corto; el estudio de
la actividad enzimadtica y genética es el
hallazgo confirmatorio del diagnodstico.'>*?
Entre las caracteristicas mas relevantes
de la mucolipidosis II, esta el fenotipo
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hurleriano, definido con viceromegalia y
disostosis multiple. Si la vida del paciente
se prolonga, se muestran mioclonias y
mancha rojo cereza.

En las mucopolisacdridos el cuadro clinico
es evidente por lo general a partir del
segundo o tercer afo de vida.

Otras enfermedades lisosomales que
se pueden manifestar en forma similar
durante el primer semestre de vida por
un fenotipo hurleriano son la sialidosis
y la galactosialidosis. El andlisis de
oligosacaridos en la orina y el estudio
enzimatico permiten en estos casos
establecer la etiologia correcta. Las
caracteristicas clinicas del nifio presentado
corresponden plenamente a las descritas
para esta patologia, coincidiendo la edad
de inicio y la presencia de un deterioro
psicomotriz rdpidamente progresivo y
de un fenotipo muy semejante al de la
enfermedad de Hurler."* En este caso, el
diagnostico preciso permitid entregar a
los padres un consejo médico genético
adecuado y oportuno. Se informo a los
padresqueambossonportadoressanospara
mucolipidosis tipo II y que la posibilidad
de recurrencia en un nuevo hijo en comun
es 25%. Este tipo de afeccion es considerada
como rara, por tener una prevalencia baja,
debido a que los signos y sintomas no estan
siempre presentes desde el nacimiento, a
excepcion de los grados mas severos de la
misma, su diagnodstico se realiza a través del
tiempo y a medida que las manifestaciones
clinicas son evidentes y que las pruebas de
laboratorio eimagenes apoyen laimpresion
diagnostica,” Uno de los primeros indicios
de esta condicion es el dimorfismo facial
y a nivel musculo esquelético, retardo en
el desarrollo neurosicomotor, hipotonia
generalizada, hiperplasia gingival lo cual
perpetua la baja ingesta de alimentos



pues limita la masticacion y obliga al
paciente ser respirador oral, provocando
asi la apertura de manera permanente, al
igual que baja talla o peso con anomalias
radioldgicas severas.'® Desde el punto
de vista radioldgico, el diagnostico
diferencial incluye el sindrome de Hurler;
la gangliosidosis GM1 tipo 1; la forma
infantil de galactosialidosis; la sialidosis
tipo 2; la enfermedad de depdsito de acido
sidlico libre, forma infantil; el raquitismo
hipocalcémico y la Mucolipidosis tipo III.
Distinguir radioldégicamente entre una
mucolipidosis tipo II y la enfermedad de
Hurler puede ser dificil, ya que existen,
varias alteraciones esqueléticas comunes
a ambas entidades. Algunos hallazgos
diferenciales entre ambas patologias son
los fendmenos osteopaticos presentes en
la Mucolipidosis tipo II, especialmente
duranteel primeranodevida. Laosteopenia
generalizada, con un patrén trabecular
tosco y alteraciones metafisiarias tipicas,
presentes ya en el periodo neonatal, y que
lo llevan a confundirse con el raquitismo."”
Sin embargo, en la ML II estas alteraciones
tienden a regresar a fines del primer ano
de vida, dificultandose desde entonces
su diferenciacion con la enfermedad de
Hurler.” El diagnoéstico diferencial con la
gangliosidosis GM1 puede ser complejo
durante el primer afio de vida, mas aun
en el periodo de recién nacido, pues en
esta etapa ambas patologias presentan
fendmenos de periostitis.”” Sin embargo,
en la gangliosidosis GM1, a diferencia de
la ML 1I, estos fenémenos persisten a lo
largo de la evolucion de la enfermedad. La
ML II comparte con el hiperparatiroidismo
algunas de las alteraciones osteopaticas
antes descritas, las que en esta ultima
entidad también pueden persistir en el
tiempo, dependiendo de la etiologia y de
la precocidad del inicio del tratamiento.
La mucolipidosis tipo II es considerada
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enfermedad células de inclusion
como un trastorno autosdomico recesivo
con inicio en la infancia temprana, de curso
lentamente progresiva y desenlace fatal
desdelaedad adultatemprana.'*?** Cathey
y Leroy, reportaron en su estudio muertes
tempranas en pacientes con la misma
enfermedad, con un prondstico de vida
incierto.” El aumento y cronicidad en la
secrecion nasal y las infecciones recurrentes
también son caracteristicas clinicas de
esta entidad, lo que se confirmd en el
anterior reporte, las vias respiratorias son
estrechas y estan sujetas a engrosamientos
progresivos de la mucosa y la rigidez de
todos los tejidos conectivos.”? Asi mismo
un gran porcentaje de los casos se puede
desarrollar una enfermedad pulmonar
intersticial progresiva.*

Debido a que los signos y sintomas de esta
patologianoestdn siempre presentes desde
el nacimiento, a excepcion de los grados
mas severos de la misma, su diagndstico se
realiza a través del tiempo y a medida que
las manifestaciones clinicas son evidentes
y que las pruebas de laboratorio eimagenes
apoyen la impresion diagnostica.”
Estudios reportan muertes tempranas en
pacientes con las mismas caracteristicas
del reporte, pero realmente el prostico de
vida es incierto.?® Al paciente del caso se le
realizaron pruebas de laboratorio debido
a las alteraciones inespecificas a nivel
clinico inicialmente, donde se evidencio
alteraciéon de actividad enzimatica de
beta-galactosidasa, Galactosa 6 sulfatasa,
arilsulfatasa B, alfa L idurinidasa en suero
y orina, niveles limitrofes superiores
de esfingomielinasa acida e Iduronato
sulfatasa, detectandose con mayor
elevacion en suero a la Arilsulfatasa A, por
lo cual se remite a genética para realizar
estudio panel NGS, en el cual se analizaron
4 genes: GNPTAB, GNPTG, MCOLN1 Y
NEU1 (Figura 13). El reporte mostro la
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Gen Tipo de Profundidad | Cambio en el ADN

variante

Cigosidad

Cambio en pro- dbSNP Clinvar

teina

GNPTAB | Frameshift 192X

€.3503_3504delTC

Homocigota

1534002892

p.Leul168GInfs°5 Patogénica

Figura 13: Genes con hallazgos de variantes de secuencia clasificadas
como patogeénicas segiin el andlisis bioinformatico.

existencia de una mutacién homocigota en
el gen GNPTAB dando como diagnostico
Mucolipidosis tipo II. Se inici6 tratamiento
paliativo multidisciplinario por Medicina,
Odontologia, Fisioterapia, Oftalmologia y
Nutricion, para mejorar calidad de vida del
paciente.

De acuerdo a lo anterior, la ML II no
presenta un tratamiento especifico, que
evite su curso deletéreo. El manejo esta
destinado a mejorar la calidad de vida
del paciente a través de la prevencion de
la rigidez articular, del manejo adecuado
del estado nutricional, que requiere
habitualmente la instalacion de wuna
gastrostomia, y del tratamiento oportuno
de infecciones respiratorias y urinarias de
las eventuales convulsiones. No existe cura
para la MLII y el tratamiento es paliativo.
Los programas interactivos para estimular
el desarrollo cognitivo, las terapias de
“bajo-impacto” (como la terapia acuatica)
y la terapia ocupacional y/o logopedia
pueden resultar beneficiosos. Se puede
valorar la gingivectomia en aquellos
casos que cursan con dolor bucal grave e
infecciones. En algunos pacientes se puede
requerir apoyo respiratorio y ventilacion
asistida. Se deberia realizar seguimientos
periddicos a los bebés y nifios pequenos
(cada 3 meses) con el fin de monitorizar
el funcionamiento cardiaco y pulmonar,
y posteriormente cada ano durante la
primera infancia.

Conclusion

El estudio de las enfermedades de
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almacenamiento lisosomal es sumamente
importante para comprender cuales son
las consecuencias que puede causar un
defecto genético que es expresado en el mal
funcionamiento de un organelo, en este
caso los lisosomas, ya que debido a su rara
frecuencia en la cual se manifiesta estas
enfermedades en la poblaciéon no se tiene
presente su comportamiento, debido a
esto es dificil crear un tratamiento efectivo
para dichas enfermedades. Se debe tener
en cuenta que la calidad de vida de las
personas que la padecen es de muy bajas
expectativas y por esta razdn es necesario
ampliar el estudio en este campo y por lo
general solo reciben cuidados de naturaleza
paliativa. Aplicando estudios con métodos
de vanguardia en diversos campos para
unificarlos, podrian hacer realidad la
idea de un tratamiento efectivo, enfocado
a la edicién genética, de esta forma se
podra combatir de raiz una enfermedad
de cardcter autosdmica recesiva como lo
es la mucolipidosis y de esta forma tener
certeza de obtener un resultado con una
efectividad muy alta y tal vez definitiva a
esta enfermedad.
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