
Pachajoa H /et al /Colombia Médica - Vol. 45 Nº2 2014  (Abr-Jun)

Resumen
La mucopolisacaridosis tipo VI o síndrome de Maroteaux Lamy 
es una enfermedad de depósito lisosomal autosómica recesiva 
que resulta de una deficiencia de la enzima arilsulfatasa B, las 
características clínicas incluyen talla baja, hepatoesplenomegalia, 
disostosis múltiple, rigidez en las articulaciones, opacidad 
corneal, anomalías cardíacas, y dismorfismo facial, con 
inteligencia generalmente normal. Presentamos evidencia de 
la posible existencia de síndrome de Maroteaux Lamy en la 
cerámica precolombina desde hace 2,000 años, en la costa pacífica 
Colombo-ecuatoriana pertenecientes a la cultura Tumaco-Tolita.
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Abstract
Mucopolysaccharidosis type VI or Maroteaux Lamy syndrome 
is an autosomal recessive lysosomal storage disorder resulting 
from a deficiency of arylsulfatase B, the clinical features include 
short stature, hepatosplenomegaly, dysostosis multiplex, stiff 
joints, corneal clouding, cardiac abnormalities, and facial 
dysmorphism, with intelligence usually normal. We present 
evidence of the possible existence of Maroteaux Lamy syndrome 
in pre-Columbian pottery 2,000 years ago, in the Colombo-
Ecuadorian Pacific coast of the Tumaco-Tolita culture.
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La mucopolisacaridosis tipo VI o síndrome de Maroteaux Lamy 
es una enfermedad de depósito lisosomal autosómica recesiva 
que resulta de una deficiencia de la enzima Arilsulfatasa B. 
Maroteaux et al fueron los primeros en describir este trastorno 
como una disostosia asociada con el aumento de la excreción 
urinaria de coindritin sulfato1. Las características clínicas y la 
gravedad de esta enfermedad son variables, pero incluyen baja 
estatura, hepatoesplenomegalia, disostosis múltiple, rigidez en las 
articulaciones, opacidad corneal, anomalías cardíacas y dismorfia 
facial, con la inteligencia suele ser normal2.

Presentamos una serie de cerámicas de la cultura Tumaco-
Tolita con cerca de 2000 años de antigüedad con una posible 
representación del síndrome de Maroteaux Lamy. Fueron 
evaluadas por un arqueólogo y un médico genetista con el objeto 
de identificar mucopolisacaridosis tipo VI en 20 cerámicas con 
representaciones de los individuos obtenidas de 10 museos y 
colecciones privadas en Ecuador y Colombia. Las cerámicas 
presentan características fenotípicas como displasia esquelética, 
macrocefalia, rasgos toscos, boca ancha, tórax prominente, 
cifosis y escoliosis, probablemente constituyen evidencia de esta 
enfermedad en América Latina y prehispánico en el pasado. El 
diagnóstico diferencial incluyó el síndrome de Hurler y varias 
displasias esqueléticas.

La cultura Tumaco- Tolita habitó la región de la costa del Pacífico 
colombo-ecuatoriana, durante los años 300 aC y 600 dC. Esta 

cultura se caracterizó por representar con realismo las diferentes 
patologías que afectaron a su población. En sus trabajos de 
cerámica muestran  enfermedades genéticas como el síndrome 
de Down, acondroplasia, sirenomelia y otras malformaciones 
congénitas3-5. La representación de este síndrome en estas 
poblaciones, podría confirmar su existencia en estas poblaciones, 
y debido a la alta representación (20 piezas de cerámica) se sugiere 
que pudo ocurrir un aumento de la prevalencia, aunque no ha 
sido posible determinar cuáles comunidades o establecer cuántas 
personas tenían esta enfermedad. La prevalencia, es casi seguro 
superior al reportado en la actualidad para este síndrome (uno de 
cada 320,000 recién nacidos vivos)6.

Las figuras representadas son de jóvenes o niños, lo que 
sugiere que las complicaciones que sufren las personas con 
mucopolisacaridosis tipo VI como compresión de la médula 
cervical pueden haber causado la mortalidad de las personas con 
esta enfermedad puesto que en ese momento no había cirugía 
ortopédica de columna.

Estas comunidades indígenas prehispánicas, y sobre todo 
la cultura Tumaco-Tolita, vivían aisladas, los matrimonios 
consanguíneos probablemente existente ya que las comunidades 
indígenas colombianas reales, el aumento de la incidencia de 
las enfermedades recesivas y la posible existencia de un efecto 
fundador.

 Actualmente se ha documentado la presencia de este síndrome en 
las comunidades indígenas de Cauca7 y se ha sugerido la presencia 
de uno o dos efectos fundadores en esta área en el suroeste de 
Colombia8. Debido a que no hay estudios genéticos en poblaciones 
prehispánicas de restos óseos de la cultura Tumaco-Tolita, no es 
posible asegurar que esta población estaba relacionada con los 
residentes actuales del Cauca. La Figura 1A, B y C, son cerámicas 
de la cultura Tumaco-Tolita que representan un posible caso de 
síndrome de Maroteaux Lamy.
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Figura 1. A, B y C. Muestra de cerámica 
de la cultura Tumaco-Tolita que representa 
un posible caso de síndrome de Maroteaux 
Lamy.
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