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ARTICULO ORIGINAL

Estimacion de las frecuencias de las mucopolisacaridosis
y analisis de agrupamiento espacial en los departamentos
de Cundinamarca y Boyaca
Ana Milena Gémez', Reggie Garcia-Robles'2, Fernando Suarez-Obando!

' Instituto de Genética Humana, Facultad de Medicina, Pontificia Universidad Javeriana, Bogota, D.C., Colombia
2 |Instituto de Nutricion, Genética y Metabolismo, Facultad de Medicina, Universidad El Bosque, Bogota, D.C.,
Colombia

Introduccion. Las mucopolisacaridosis son enfermedades poco frecuentes de depdsito lisosémico de
glucosaminoglucanos, con datos variables sobre su incidencia en diferentes paises a nivel mundial. En
Latinoamérica hay reportes de frecuencias en Brasil, pero en Colombia la informacion es escasa.
Objetivos. Estimar las frecuencias de las mucopolisacaridosis mediante un estudio retrospectivo en
los departamentos de Cundinamarca y Boyaca, y estimar la agregacién espacial de los casos en estos
mismos departamentos.

Materiales y métodos. Se revisaron los registros de pacientes de diferentes instituciones de referencia
para enfermedades genéticas, asi como los registros de nacimientos vivos entre 1998 y 2007. Con
base en ellos, se estimaron las frecuencias para cada tipo de mucopolisacaridosis. Se analizé la
agregacion espacial de los casos utilizando el programa SaTScan™.

Resultados. La frecuencia combinada para todas las mucopolisacaridosis fue de 1,98 casos por
100.000 nacidos vivos. La mayor frecuencia fue para la de tipo IV, con 0,68 casos por 100.000 nacidos
vivos, mientras que la Ill fue la menor, con 0,17 casos. Se encontraron tres posibles areas de agregacién
espacial para las mucopolisacaridosis |, Il y IV.

Conclusion. La frecuencia combinada para todas las mucopolisacaridosis se encuentra dentro de
los rangos reportados en la literatura cientifica, siendo la de tipo IV la mas frecuente y la de tipo VIl la
menos frecuente. Aunque los datos aqui reportados podrian corresponder a un subregistro, dadas las
dificultades inherentes a la recoleccion de la informacién en nuestro pais, consideramos que son un
estimativo valido de las frecuencias de estas enfermedades.

Palabras clave: mucopolisacaridosis/epidemiologia, errores innatos del metabolismo, enfermedades
por almacenamiento lisosémico, analisis por conglomerados.

doi: http://dx.doi.org/10.7705/biomedica.v32i4.574

Estimation of the mucopolysaccharidoses frequencies and cluster analysis in the Colombian
provinces of Cundinamarca and Boyaca

Introduction. Mucopolysaccharidoses are a group of infrequent disorders caused by the lysosomal
deposit of glycosaminoglycans. Its incidence is quite variable among thecountries where it has been
documented. In Brazil, disorder frequencies have been reported, but in Colombia information on them
is scarce.

Objectives. The frequency and spatial aggregations of the mucopolysaccharidoses were estimated by
a retrospective study in two central Colombian provinces.

Materials and methods. The records of patients and live newborns between 1998-2007 were reviewed
from several reference institutions for genetic diseases. From these records, the frequencies for each
mucopolysaccharidosis were estimated. The spatial aggregation of the cases was analyzed using the
SaTScan software.

Results. The combined frequency for all the mucopolysaccharidoses was 1.98 cases per 100,000 live
newborns. MPS IV had the highest frequency with 0.68 cases per 100,000 live newborns and MPS lI
showed a lower frequency of 0.17/100,000. Three spatial aggregation areas were indicated for MPS |,
MPS lll and MPS V.

Conclusion. The combined frequency for all the mucopolysaccharidoses has been reported, with type
IV the most frequent and the type VII in second place. The data herein constitute a record subset and,
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in spite of the difficulties inherent to the data retrieval in Colombia, they are a valid estimate of the

frequencies of these diseases in central Colombia.

Keywords: mucopolysaccharidoses/epidemiology; metabolism, inborn errors; lysosomal storage

diseases, cluster analysis.

doi: http://dx.doi.org/10.7705/biomedica.v32i4.574

Las mucopolisacaridosis son un grupo heterogéneo
de enfermedades de depdésito lisosémico, causadas
por el déficit de las enzimas requeridas para el
catabolismo de los glucosaminoglucanos, compo-
nentes importantes de la matriz del tejido conjuntivo.
El acimulo lisosémico de los glucosaminoglucanos
no degradados resulta en disfuncién celular, tisular
y organica (1).

Hasta el momento se han descrito seis tipos de
mucopolisacaridosis, algunas de ellas con subtipos
clinicos, determinados por diferentes defectos
enzimaticos, pero con caracteristicas fenotipicas
semejantes entre ellas. Estas enfermedades tienen
un mecanismo de herencia autosémico recesivo,
excepto la mucopolisacaridosis Il (sindrome de
Hunter) que es recesiva ligada al X.

La alteracion en el catabolismo de los glucosa-
minoglucanos produce diferentes tipos de
compromiso clinico, segun el 6rgano de deposito
principal: el sulfato de heparan produce sintomas
predominantemente  neurolégicos, como en
las enfermedades de Hurler, la de Hunter y el
sindrome de Sanfilippo; el sulfato de quetaran
produce opacidades de coérnea y alteraciones
esqueléticas sin compromiso neuroldgico, como en
el sindrome de Morquio, y el sulfato de dermatan
produce miocardiopatia y valvulopatia, como en
las mucopolisacaridosis I, Il y VI (2).

Los pacientes presentan un amplio rango de
caracteristicas clinicas, que comprenden deformi-
dades esqueléticas, cardiopatias, alteraciones
oculares y auditivas, infecciones respiratorias a
repeticion, organomegalias y compromiso mental,
entre otras, las cuales afectan de manera
significativa su calidad de vida (2). Sin embargo,
el curso de las mucopolisacaridosis ha cambiado
durante las ultimas décadas debido al tratamiento
de reemplazo enzimatico para, al menos, tres de
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estas enfermedades: las de tipo I, Il y VI (3). Otra
aproximacion terapéutica es el trasplante de células
madre hematopoyéticas, que ha demostrado
mejoria clinica en la de tipo | (1) y el tratamiento de
reemplazo enzimatico parala de tipo IV se encuentra
en las Ultimas fases de estudio (3).

Los estudios previos sobre la incidencia de los
diferentes tipos de mucopolisacaridosis han
demostrado variaciones considerables en diversas
poblaciones. La menor incidencia para todas las
mucopolisacaridosis es la reportada por Malm,
et al., en Suecia, con 1,75 casos por 100.000
nacimientos (4), y la mayor, en los Paises Bajos
por Poorthuis, et al., con 4,5 casos por 100.000
nacimientos (5). Sin embargo, se considera que
la prevalencia general esta entre 3,4 y 4,5 por
100.000 nacimientos (6).

En Latinoamérica, Coelho, et al., encontraron la
mucopolisacaridosis | como la mas frecuente en
un andlisis de pacientes con sospecha de errores
innatos del metabolismo, la cual correspondio al
25 % de todas las mucopolisacaridosis y al 8,3
% de todos los casos de sospecha de errores
innatos del metabolismo. En segundo lugar de
frecuencia, encontraron a la mucopolisacaridosis
VI, correspondiente al 18 % del total de las
mucopolisacaridosis y al 6 % de todos los casos de
sospecha de errores innatos del metabolismo (7).

En Colombia, la informacién concerniente a la
frecuencia de estas enfermedades es escasa.
Barrera reportd que la mucopolisacaridosis de tipo
IV, o sindrome de Morquio, es la mas prevalente
en Colombia, mientras que la de tipo Ill es menos
frecuente, en contraste con lo reportado a nivel
mundial (8); no obstante, en este reporte no se
precisan valores de frecuencias. Bernal y Bricefio
hallaron figuras con caracteristicas fisicas que
sugieren mucopolisacaridosis de tipo | y de tipo
IV en un estudio sobre ceramica de la cultura
Tumaco-La Tolita, cuyos integrantes habitaron
en los actuales limites entre Colombia y Ecuador
desde mediados del primer milenio antes de
Cristo hasta el tercer siglo de nuestra era (9). En
1990, Bricefo presenté un estudio sobre genética
de poblaciones en Boyacd, donde encontr6 dos
familias de primos con siete casos de sindrome de
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Morquio en el municipio de Saboya y otra familia
con tres hermanos con la misma enfermedad en el
municipio de Villapinzén (Cundinamarca) (10). Por
otro lado, dentro del grupo de médicos genetistas
existe la impresiébn de que hay una cantidad
importante de pacientes con estas enfermedades,
originarios de los departamentos de Cundinamarca
y Boyaca.

Por este motivo, se planteé un estudio retros-
pectivo para establecer la frecuencia de las
mucopolisacaridosis en los departamentos de
Cundinamarca y Boyaca, y en Bogota, estimando la
frecuencia de los eventos y evaluando la agregacion
espacial de los casos. La agregacion espacial,
que hace parte de la epidemiologia espacial, la
cual consiste en la descripcion y andlisis de las
variaciones geograficas de las enfermedades con
respecto a diversos factores, permite identificar
conglomerados (clusters), término que implica un
exceso de casos en una situacion en particular
limitada por tiempo y espacio, y ayuda a determinar
factores subyacentes que influyen en la aparicion
de estas agregaciones (11).

Materiales y métodos

Se hizo un estudio retrospectivo mediante la
blusqueda de registros de pacientes con diagndstico
de mucopolisacaridosis, nacidos en el periodo
comprendido entre enero de 1998 y diciembre
de 2007. Se obtuvieron los datos de registros de
historias clinicas y del Laboratorio de Genética del
Hospital de La Victoria, de Bogota (Cundinamarca),
centrodereferenciade pacientesconenfermedades
genéticas de la Secretaria Distrital de Salud con
atencion a pacientes del régimen subsidiado;
de historias clinicas del Hospital El Salvador, de
Ubaté (Cundinamarca), hospital con servicio
de consulta externa en Genética Clinica, y con
atencion a pacientes del régimen subsidiado y area
de influencia sobre los municipios de Fuquene,
Simijaca, Sutatausa, Susa, Carmen de Carupa,
Cucunubd, Lenguazaque, Tausa y Guacheta, asi
como pacientes provenientes del departamento
de Boyaca; de historias clinicas del Instituto de
Genética Humana de la Pontificia Universidad
Javeriana, de Bogotd, institucién de referencia
a nivel nacional, que atiende a pacientes de los
regimenes contributivo y subsidiado, y de las
bases de datos de registros de pacientes afiliados
a ACOPEL (Asociacion Colombiana de Pacientes
con Enfermedades de Depésito Lisosomal),
entidad de referencia en el pais que los asocia,
sin importar su afiliacion al régimen de salud, con
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el objetivo de ayudar en la consecucion de su
tratamiento integral.

Los criterios de inclusion fueron los
siguientes:

Pacientes originarios de los departamentos de
Cundinamarca y Boyaca. Se definieron como tal
aquellosindividuos nacidos en estos departamentos
y con, al menos, alguno de los padres naturales
de los mismos. Las poblaciones de Cundinamarca
y Boyaca fueron analizadas como un grupo
debido a que comparten una gran area geografica
(altiplano cundiboyacense), aspectos socioculturales,
fendmenos histéricos y de poblamiento, asi como
bagaje genético (12-14).

Pacientes con diagnéstico de mucopolisacaridosis.
En todos los registros clinicos se corrobor6 la
valoracién por un médico especialista en Genética
Clinica. El diagnéstico fue confirmado por electro-
foresisde glucosaminoglucanos enorina, ensayode
determinacion de niveles enzimaticos en leucocitos
realizado en laboratorios especializados, o por
ambas técnicas, usadas ampliamente en la practica
clinica para el diagnostico de mucopolisacaridosis
(15,16).

La frecuencia de cada una y de todas las
mucopolisacaridosis se calculd dividiendo el total
del nimero de casos por el total del numero de
nacimientos vivos durante el periodo de estudio.
Esta misma metodologia ha sido utilizada por
los diferentes autores que han publicado datos
sobre las frecuencias de estas enfermedades
en diferentes paises (4,5,15-21), a excepcién de
Hutchesson, et al., quienes reportaron frecuencias
de mucopolisacaridosis | y Il basandose en los
datos de un programa de tamizacién neonatal (22).

Los datos de los nacimientos vivos en los departa-
mentos de Cundinamarca y Boyaca, durante
el periodo comprendido entre enero de 1998 vy
diciembre de 2007, se obtuvieron del Departamento
Administrativo Nacional de Estadistica (DANE). Se
consideré este periodo debido a la disponibilidad
de los datos suministrados por el DANE (23).

Utilizando los datos de los pacientes con muco-
polisacaridosis y los datos estadisticos vy
geograficos de nacimientos durante el periodo
en estudio, se hizo el analisis de agregacion
espacial mediante el programa SaTScan™, version
8.1.1.1 (24), metodologia que ha sido usada en la
evaluacién de agregaciones espaciales de otras
enfermedades (25). Esta aplicacion informatica
evalla la agregacién espacial asumiendo una
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distribucién de Poisson para la presentacion de
casos en el area geogréfica evaluada y de acuerdo
con las frecuencias de los eventos encontrados en
el total de la poblacion, con significancia estadistica
(p<0,05).

Los eventos fueron evaluados como niumero de
casos encontrados en los registros por el periodo
de observacion, dentro de un area geografica
especifica. Se ubicaron las &reas de agregacién
espacial en un mapa de los departamentos de
Cundinamarca y Boyaca, usando el sistema de
informacion geografica ArcGIS Explorer™, version
1200, que permite visualizar la distribucion espacial
de las enfermedades usando las coordenadas
y el area de influencia que indica el programa
SaTScan™ para las posibles agregaciones espa-
ciales encontradas (26).

Resultados

En elperiodo de enero de 1998 a diciembre de 2007,
se encontraron en los registros evaluados 35 nifios
originarios de Cundinamarca, Boyaca y Bogota, a
quienes se les diagnosticd6 mucopolisacaridosis.
En el cuadro 1 se observa el lugar de nacimiento

Cuadro 1. Lugar de nacimiento de los pacientes

Mucopolisacaridosis en Cundinamarca y Boyaca

de los pacientes. Durante este periodo hubo un
total de 1'767.059 nacidos vivos en la misma
region (12). En el cuadro 2 se presentan los datos
de las frecuencias correspondientes a cada tipo
de mucopolisacaridosis. La frecuencia combinada
de todos los casos de mucopolisacaridosis fue de
1,98 casos por 100.000 nacidos vivos. La de tipo
IV obtuvo la mayor frecuencia, con 0,68 casos por
100.000 nacidos vivos, mientras que la de tipo IlI
fue la menor, con 0,17 casos por 100.000. Las
mucopolisacaridosis |, Il y VI arrojaron frecuencias
de 0,45, 0,45y 0,23 casos por 100.000 nacimientos,
respectivamente. No se registraron casos de la de
tipo VILI.

En el andlisis de la agregacion espacial, se
encontraron tres probables agrupamientos (todos
en el departamento de Cundinamarca): en Une
(04°24'11”"N, 74°01'31"W), con dos casos de muco-
polisacaridosis | para 0,0015 casos esperados
(p=0,001); en el area comprendida por Zipaquira
(05°01'42"N, 74°00'21"W), Nemoco6n (05°03'00"N,
73°53'00"W), Tausa (05°11'58"N, 73°53'26"W) y
Ubaté (05°18'44”N, 73°49'09"W), con dos casos
de mucopolisacaridosis Il para 0,098 casos

Municipio MPS | MPS II

MPS 11l

MPS IV MPS VI Total

Bogota
Fusagasuga
Madrid
Nemocén
Pacho
Tausa
Ubaté

Une
Zipaquira
Duitama
Sogamoso
Total

W =2 2 ONODODODODOO N
VOO OoOO =000~

WOO 20—+~ 000DO0CO =

n

NOOOOO -0 =+ =00
P OOOCDODODOOOO =W
Gl = — 4 D) — — = N

-
w

MPS: mucopolisacaridosis

Cuadro 2. Frecuencia de mucopolisacaridosis en los departamentos de Cundinamarca y Boyaca (1998-2007)

Enfermedad Pacientes Frecuencia por 100.000
nacidos vivos

MPS | (sindrome de Hurler) 8 0,45

MPS Il (sindrome de Hunter) 8 0,45

MPS Il (sindrome de Sanfilippo) 3 0,17

MPS IV (sindrome de Morquio) 12 0,68

MPS VI (sindrome de Maroteaux-Lamy) 4 0,23

MPS VII (sindrome de Sly) 0 0

Total 35 1,98

MPS: mucopolisacaridosis
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esperados (p=0,003); y en el area de Tausa, Ubaté
y Nemocon, con dos casos de la de tipo IV para 0,14
casos esperados (p=0,019) (cuadro 3y figura 1).
Discusion

Los estudios para la estimacién de la frecuencia de
enfermedadesraras, comolas mucopolisacaridosis,
tienen dificultades inherentes (16), debido a que
no existe un reporte obligatorio, un sistema de
registro de este tipo de enfermedades, ni un

programa de tamizacion neonatal dirigido a estas
enfermedades. Ademas, es posible que haya

Cuadro 3. Probables agrupamientos espaciales

Biomédica 2012;32:602-9

un subdiagnostico por falta de personal médico
entrenado para su diagnostico y las dificultades
propias del sistema de salud. Debido a la gran
variabilidad de las manifestaciones clinicas en los
pacientes afectados, el diagnéstico usualmente
es dificil y puede pasarse por alto, lo que suele
conducir a la subestimacién de la frecuencia de
algunos tipos mas sutiles clinicamente (15). Otro
problema asociado es el hecho de que no existe un
centro de referencia para el diagnéstico y manejo
de estas enfermedades, por lo que hay un gran
namero de instituciones diferentes responsables

Agrupamiento Tipo de MPS Casos Casos Valor p
encontrados esperados

Une MPS | 2 0,0015 0,001

Nemocén, Zipaquira, Tausa, Ubaté MPS Il 2 0,098 0,003

Tausa, Ubaté, Nemocdn MPS IV 2 0,14 0,019

MPS: mucopolisacaridosis

ydilta

Paql:;’;?

Figura 1. Ubicacion de los resultados de anadlisis de agregamiento espacial sobre mapa de los departamentos de Cundinamarca
y Boyaca

Agrupamiento de pacientes con mucopolisacaridosis | en Une (Cundinamarca) con area de influencia de 0 km; el circulo azul indica
agrupamiento de pacientes con mucopolisacaridosis Il con centro en Nemocén (Cundinamarca) y area de influencia de 29,99 km; el
circulo rojo indica agrupamiento de pacientes con mucopolisacaridosis IV con centro en Tausa (Cundinamarca) y area de influencia
de 16,63 km.

Nota: Obtenido con ArcGIS Explorer™, versién 1200.
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de estos pacientes y se hace extremadamente
dificil acceder a todos los registros. A pesar de
las dificultades asociadas a este tipo de estudios,
consideramos que los resultados obtenidos son
una adecuada estimacién de la frecuencia de
mucopolisacaridosis para la poblacién de estudio,
ya que los registros de los pacientes se obtuvieron
de los principales centros de referencia de la region
y las frecuencias encontradas estan dentro de las
reportadas en la literatura cientifica.

En el periodo de estos diez afios (1998-2007), la
frecuencia estimada de mucopolisacaridosis en
los departamentos de Cundinamarca y Boyaca
fue de 1,98 por 100.000 nacidos vivos, que, a
pesar de encontrarse dentro del rango reportado
probablemente sea mayor, debido al probable
subdiagnéstico y subregistro de los pacientes.
Sin embargo, se encuentra una incidencia para
mucopolisacaridosis IV de 0,68 por 100.000
nacimientos; este dato es superado solamente
por las frecuencias encontradas en Noruega,
con 0,76 (4), e Irlanda del Norte, con 1,3 (17), y
para mucopolisacaridosis VI, 0,23 por 100.000
nacimientos, que iguala a la de Alemania (16) y es
solamente sobrepasada por la de Australia, con 0,4
casos por 100.000 nacidos vivos (18). Analizando
estos datos se observa que aun teniendo una
incidencia global baja, se encuentran frecuencias
relativamente altas para la de tipo IV y la de tipo
VI en la region de estudio, al compararlas con lo
reportado en la literatura cientifica.

En cuanto a las frecuencias para mucopolisacari-
dosis | y I, se encontraron 0,45 casos por 100.000

Mucopolisacaridosis en Cundinamarca y Boyaca

nacimientos para cada una de ellas. Al comparar
estos resultados con lo reportado, se observa que
la del tipo | se encuentra por debajo de lo hallado
en los diferentes estudios, encontrandose solo en
Taiwan un dato de incidencia menor que el del
presente reporte (15), y la frecuencia encontrada
para la de tipo Il es comparable con lo reportado.

La frecuencia hallada para la mucopolisacaridosis
Il en la region de estudio, 0,17 casos por 100.000
nacidos vivos, es la menor al compararla con
los estudios de diferentes paises, y es este tipo
la reportada como mas frecuente en la mayoria
de las publicaciones. Este hallazgo puede
deberse a una menor frecuencia de este tipo de
mucopolisacaridosis en la poblacién estudiada.
Sin embargo, hay que tener en cuenta que esta
enfermedad es la que menos caracteristicas
fisicas presenta y su mayor compromiso es
neurolégico y psiquiatrico, por lo cual se puede
estar frente a un alto subdiagnostico de este tipo
de mucopolisacaridosis.

Finalmente, no se encontr6 ningun paciente
con la de tipo VII, lo cual es comparable con la
mayoria de los datos publicados. La forma de
presentacion mas comun de la mucopolisaca-
ridosis VIl es la eritroblastosis fetal (hydrops
fetalis) (27). Sin embargo hay algunos reportes
de pacientes con esta enfermedad que muestran
caracteristicas extremadamente leves (28). Esta
gran heterogeneidad clinica podria causar un
subdiagndstico de este tipo de mucopolisacaridosis,
pero, apesarde esto, los datos parecen concordar en
cuanto aque esta es laforma de mucopolisacaridosis

Cuadro 4. Comparacién de la incidencia de mucopolisacaridosis por cada 100.000 nacidos vivos

Poblacion MPS | MPS II()t MPS Il MPS IV MPS VI MPS VI Total
Australia (18) 0,90 0,62 1,37 0,502 0,40 0,05 3,86
Australia occidental (19) 0,93 0,31(0,6) 1,71 0,152 0,31 ND 3,43
Alemania (16) 0,69 0,64 (1,3) 1,57 0,38 0,23 0 3,53
Irlanda del Norte (17) 1,66 0,71 (1,39) 0,36 1,302 ND ND 4,0
Paises Bajos (5) 1,19 0,67 (1,3) 1,89 0,36 0,15 0,24 4,50
Columbia Britanica (20) 0,79 0,30 0,29 0,49 ND 0,29 2,16
West Midlands (22) 0,49 ND 1,150 ND ND ND ND
Taiwéan (15) 0,11 1,07 (2,05) 0,39 0,33 0,14 0 2,04
Suecia (4) 0,67 0,27 0,67 0,07 0,07 ND 1,75
Noruega (4) 1,85 0,13 0,27 0,76 0,07 ND 3,08
Dinamarca (4) 0,54 0,27 0,43 0,48 0,05 ND 1,77
Reino Unido (21) 1,07 ND ND ND ND ND ND
Cundinamarca y Boyacéa 0,45 0,45 (0,77) 0,17 0,68 0,23 0 1,98

MPS: mucopolisacaridosis; ND: no datos; 2: representa s6lo MPS IVA; b: representa sélo MPS IIIC; t: incidencia por 100.000
nacidos vivos de sexo masculino; total de nacidos vivos de sexo masculino: 906.535.
Todos los autores utilizaron la misma metodologia que en el presente estudio, excepto en West Midlands, dénde la frecuencia se

estimé con datos tomados de tamizacién neonatal.
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menos frecuente en la mayoria de las poblaciones
(cuadro 4).

Considerando que es posible que haya una
frecuencia variable de las mucopolisacaridosis
entre poblaciones diferentes, es razonable que
no se encuentre un patron muy similar en su
frecuencia al compararlas con los estudios de
poblaciones europeas, asiaticas y australianas.
Al comparar los datos con lo que se reporta en
Latinoamérica, se encuentra una alta frecuencia
de mucopolisacaridosis VI, lo que concuerda
con lo descrito en Brasil por Coelho, et al., pero
contrasta con una mayor proporcién de la de tipo |
encontrada en este pais (7). Ademas, se observa
que los resultados concuerdan con lo reportado
por Barrera, et al., para Colombia, observandose
la mayor frecuencia para la de tipo IV y, la menor,
para la de tipo Il (8).

El andlisis de agregacion espacial muestra
agregaciones con mas casos de los esperados enel
area comprendida por Zipaquira, Nemocon, Tausa
y Ubaté para mucopolisacaridosis Ill, y el area que
comprenden Nemocén, Tausa y Ubaté, para la de
tipo IV, y en Une, una mayor cantidad de casos de
la de tipo | (figura 1). Esto indica que es probable
que existan areas geograficas donde prevalecen
algunos tipos de estas enfermedades, con lo cual
se puede dirigir especialmente la atenciéon hacia
las poblaciones de estos lugares entrenando
mejor al personal de salud que alli trabaja y, si es
posible, llevando a cabo brigadas que apunten a
encontrar nuevos casos de estas enfermedades.
Se debe considerar la consanguinidad como un
posible factor determinante de la frecuencia y
agrupacion de los eventos en estas poblaciones,
tal como se ha descrito para otras enfermedades
autosomicas recesivas en diferentes estudios
(29,30). Por otro lado, el reporte de Bernal y
Bricefio sobre el hallazgo de ceramicas que
parecen representar enfermedades genéticas entre
las cuales se encuentran las mucopolisacaridosis,
sugiere que estas enfermedades existian antes
del advenimiento de los espafoles (9). Surge,
entonces, la pregunta sobre si nos encontramos
ante un efecto fundador en estas enfermedades;
esta inquietud debe ser abordada en préximos
estudios de andlisis molecular.

Los resultados de este estudio apoyan la sospe-
cha surgida desde la practica de la genética
clinica sobre la frecuencia de mucopolisacaridosis
en nuestra poblacion, encontrandose que la
mucopolisacaridosis mas frecuente es la de tipo IV.
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Con esto se quiere alertar a la comunidad médica
sobre la importancia de reconocer y diagnosticar
oportunamente estas enfermedades, esperando
también que sirva como soporte para considerar
un programa de tamizacién que las evalle, ya que
en la actualidad se cuenta con tratamiento para
algunas de ellas, sumado ademas a la importancia
que reviste poder brindar manejo y asesoria
adecuados para cada uno de estos pacientes y
sus familias.
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