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 Nature is nowhere accustomed more openly to 

display her secret mysteries than in cases where 

she shows tracings of her workings apart from the 

beaten paths; nor is there any better way to advance 

the proper practice of medicine than to give our 

minds to the discovery of the usual law of nature, by 

careful investigation of cases of rarer forms of 

disease.  

     William Harvey, 1657  
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A día de hoy, a pesar de los grandes 
esfuerzos llevados a cabo, sólo un 

pequeño porcentaje de 
enfermedades minoritarias tienen 

un tratamiento efectivo.  
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Los fenotipos en 
MPS II representan 

un contínuo que 
abarca desde una 
enfermedad leve a 

una forma muy 
grave.   

140.000-
156.000 
NACIDOS 
VIVOS EN 
EUROPA 
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En el año 2006 se aprobó la T.E.S. con la enzima recombinante I2S 
(Idursulfase; Elaprase® Shire Human Genetic Therapies, Cambridge, MA, 
USA) para la enfermedad de Hunter; disponible en Europa desde 2007.   

Idursulfasa se produce a partir de una línea celular 
humana que es purificada a la forma lisosomal.  

Idursulfasa se administra semanalmente por vía 
intravenosa a la dosis de 0,5mg/kg durante 3 horas, diluída 
en suero salino  
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Un paciente varón de 22 
años sin historia 

familiar previa de MPS 
II, fue diagnosticado en 

el Departamento de 
Pediatría del H. Miguel 
Servet a la edad de 7 

años, siendo solicitada 
evaluación por nuestra 
unidad de adultos en 

Marzo de 2011.  
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Dos años antes, se había 
iniciado tratamiento con 
Idursulfasa, que fue 
abandonado después de 12 
meses.    

En Febrero de 2012 el T.E.S. 
con  Elaprase® fue reiniciado 
en nuestro centro debido a 
empeoramiento del paciente a 
la dosis de 0,5mg/kg semana.  

La respuesta a tratamiento fue evaluada 
basada en los siguientes parámetros:  

•Estudio de la función articular  (Assessing Severity 
Joint Problem Test) 

•Estudio oftálmico 

•Volúmenes viscerales 

•Marcadores biológicos de MPS  (GAGs en orina) 

•Ecocardiograma 

•Test de la marcha de 6 minutos 

•Espirometría, curva de flujo volumen y test de DLCO 

•Encuesta de calidad de vida SF-36 

CADA 6 MESES DESDE EL INICIO DEL 
T.E.S. 
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Después de 24 meses 
de T.E.S. se encontró 
una mejoría subjetiva 
en 27 de los 36 ítems 
de la encuesta SF-36.  

Sólo 9 ítems 
permanecieron sin 
cambio. 

MPS II: RESPUESTA AL T.E.S.  



En enfermedades raras existen pocos 
datos sobre el seguimiento a largo plazo 
y la eficacia de los diferentes enfoques 
terapéuticos. 

Se debe realizar un esfuerzo en el 
diagnóstico de estas enfermedades por 
la posible existencia de un tratamiento 
futuro.   

El T.E.S. con Idursulfasa en nuestros 
pacientes MPS-II ha sido seguro y 
efectivo. 

La respuesta al T.E.S. empezó en los 
primeros meses y se ha mantenido al 
menos 2 años, no sólo desde un punto de 
vista subjetivo  si no que se ha 
comprobado mediante gran nº de 
pruebas específicas.  

  PARA RECORDAR Y REFLEXIONAR… 


