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INTRODUCCION:

Es el propósito del presente trabajo de investigación, dar
a conocer la nuevo clasificación referido a mucopolisacari -
dosis, basada en lo conjugación de hallazgos clínicos, radio
lógicos y bioquímicos, a nivel enzimático, y los-ésquemas -:
diagnósticos utilizados para establecer codo uno de los dife-
rentes síndromes. Se da primordial importancia también 01 -
diagnóstico prenatal de codo una de estas afecciones, por -
el valor que desempeña en embarazos posteriores, en pacien
tes femeninas catalogadas corro portadoras. -

Asimisrro se analizan los casos que hasta el rromento se -
han logrado diagnosticar y clasificar como tal en la Direc--
ción de Asistencia Educativa Especial durante los años de -
1977 Y 1978.-



GENERALIDADES.
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CLASIFICACIONDE LOS CARBOHI6RATOS:'
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"~:;\': /,(:_:()i:))Ut'/¡Los mucopolisacaridos son polisacaridos unidos a proteínas,

forman un grupo de gran, impo~tancia desde el p\-,ntoAe"vi.sta"j
histológico. Se les aplica a ve~es el nombre gen~ricó,~Jern~--:",-"

. ,. . ., . .
",' ~- -o,1 \".01..1,-(. ",l.

'\~"-'cina~. El nombre muc)na es una designación gen~raJ()R~,~,,~e"~')190l
plica a varios campue~tos, desde las secreciones m,ucoideQS vis,,!..,

'.-'.. ~ .
V<" ~"j ~,"_.' _'-"d...,.cosas y transparentes de las células caliciformesy otrQs.ciHu~..";,,,

" '
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;'jlos epiteliale.s se~retoraS' como las de la mucos~,
y,d~.)'A~;¡¡I~!l"r'n

dulas del intesti no, hasta el cemento o substancia QmOrfa .en. -
-' ,
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'...tre las células y fibras del tejido conectiv.). Puede,dars~J<:I,'s.l,,d
guiente clasificación histoRuimica de las mucinas. (33, 34).

MUCINAS:
\.).f\"

~.):~k1C:'.; C'

J. MUCOPOLlSACARIDOS:~. .,.
"! ,.,..-'..), "., .. 'J.

.' mucopolisacarido~ácido~",
.:*' ':, '0mucopo lisacáridos neu.t~~:.;.", DO,

2. MUCOPROTEINAS:
;'L -o' .';f:,,~::.(~ J. L.

"

,",o
~ "',', J i"' ,," .

"(mucoides) y glucoproteiJ)a~,~ , .

~ '-} ;,-:;'-:. ;,,).,/
..?;" e,' ,,:J-:'

En, los mucopolisacaridos tanto ácidos como neu!r?,~' .~I"priD;;'",
cipal carbohidrato es la hexosamina.

,~';:'WPO 01 ..",;r'J

MUCOPQlISACARIDOS ACIDOS:
';(;:'\\1810 eL .?o.)H;!

'.,-' '. ':~ ;;1.) "::"~qr-;;c~~;.;t

. '°, ;i,yt'¡ ;~:) >/ un ;3~'O'H:: '.)j

El segundo carbohidrato es ácido hexulÓnico, estassubstan ..:
cias con frecuencia se unen a ácido sulfúricoformsw.~o;\~,Sre[l'!~r)j.
y también pueden unirse a proteinas. El mucopolisacarido áci-
do más simple es el ácido hialulÓ\lico, forma parte d.e Ia suqs--

.
'.

.
..',,- )' i ";1'... ,,-,,01,

'.'.tancia basal en casi todo el organismo y es
especi~Ü9'~r~e,!~~"'~üi\,

dante en ellíRuido sinovial, humor.vitreo y jalea de VvI1qrton -, ,;



del cordón umbilical. u,nsta de unidades de disacarido l.
(' .do

.

D I . po 'me -
razas aCI -g ucoromco y N-acetil D-glucosamina). (34).

MUCOPOLlSACARIDOS NEUTROS

.
Contienen hexosas simples (en lugar de ácido hexurónico) -

como segundo carbohidrato. Son menos importantes y menos nu-
m.erosos que I.o~,mucopolisacaridos a idos y también menos cono-
c~dos. La qUlt, na y las cápsulas de ciertos microorganismos, por
eJempl.o los homgos, neumococo y algunas partes de ciertas muci
nas eplteliales (epitelio gástrico y glándulas de Bruner del duo"::
deno) son m~copo!isacaridos neutros o los contienen. En general
los mucopol.sacandos neutros están unidos a proteínas.

QUIMICA DE LOS MUCOPOLlSACARIDOS ACIDOS DEL TEJI-
DO COhIECTIVO:

L~.smucopol i.sacaridos ácidos estructurales (enlaces beta) -
del tel'do conechvo son sintetizados por los fibroblastos (en el
aparato de golgi) y reticulo endoplásmico liso vecino y forman-
la substancia de base o la matriz en la cual se encuentran inclui
das las fibras de colágena, reticulina y elásticas. Los mucopoli"::
sacaridos ácidos con enlaces alfa son producidos por las células-
cebadas. Qu iza' e l C l

. f. l . ..
, . omp eJo ,na prote.na - mucopol,sacando -
ac.do varíe según el lugar y la variedad tisular. Ciertas enzimas,
co~o la papaina, y otras substancias que liberan fermentos proteo
I~,cos de algunos lugares en las células del tejido conectivo por
eJemplo un exce d .t .

A d
I . so e VI 'am, na ,pue en ramper el enlace entre
a prote.na y el muCOpolisacarido.

ACIDO HIALURONICO:

Se trata de un po li ne d '
.d I . .1

l'
ro gran e ac, o g ucuron,co y acet. -

?'d
ucos?mlna, COn enlace 1-3, 1-4. En general corresponde a te-

l' os ncos en a gua como 1- .d . ... . ., IqUl o slnov.a" numor v,treo del 010,

4

1tr
1,

r

j

jalea de Warton y material que infiltra el tejido conectivo en,

el 'mixedema. '

SULFATO A DE CONDROITINA: ....

."

, Se trata de un polímero de ácido glucuronico y N-acetil -
gcilcictosamina. Generalmente es sulfatada, pero variando la

, cahtidad d~ ,azufre según el tejido, por ejemplo es baja en la
.c:órnea~ Es típico de cartílago y notocordio.

SULFATO B DE CONDROITINA:

Es un polímero de ácido idur6nico y acetil-galactosamina.
Por su componente especial, el ácido urinico, muestra activi-
dades de tipo heparin (también se llama heparina beta), por -
ejemplo, evita la formación de trombos y la coagulación de -
la sangre y aclara el suero lipemico. Es el principal mucopo
lisacarido sulfatado de la piel y existe además en las paredes
de los grandes vasos, como la aorta.

SULFATO C DE CONDROITINA:

En cuanto a composición de subunidades, solo difiere del -
sulfato A porque el ester de sulfato se fija al carbono 6 de la
galactosamina. Es abundante en el cartílago del pez.

SULFATO DE QUERATANO:

Difiere de los otros en su subunidad básica que es galacto
sa y acetilglucosamina. Se encuentra en el cartílago y en "::
la córnea. En ciertos órganos por ejemplo las costillas, los-
queratasulatos substituyen progresivamente al sulfata A de --
condroitina en los ancianos.

5



HEPARINA:

Es un polímero de ácido glucuronico y glucosamina, que Con
tiene ácido ¡durónico. Es rico en sulfato. Es producida por las::
célu!as cebadas y se almacena en los gránulos de éstas.

SULFA TO DE HEPARITINA: (MOt~OSULFA TO DE HEPARINA)

La composición del sulfato de Heaparitina parece distinta de
la de la heparina; por ejemplo, contiene menos sulfato, y parte -
de sus amirohexosas son N-acetiladas. Constituye una impureza
de los preparados de hepar;na y se encuentra también en la aorta
y el amiloide.

METABOLISMO DE LOS MUCOPOLlSACARIDOS ACIDOS:

La glucosa representa el precursor de la hexosamina y del á-
cido uránico, a trevés de los nucleotidos uridindifosfato de acetil
gucosamina y ácido uridindifosfoglucorinico, respectivamente, ía
energía viene del trifosfato de uridina.

I Los mucapolisacaridos ácidos representan una reposición acti
va, el ácido hialuránico de la piel tiene una vida media de dos y
medio a cuatro días. La de las sulfatos de cOrldroitina de siete a
diez días. La rapidéz de reposición disminuye en la diabetes sa-
carina y tras administrar esteroides de corteza suprarrenoL la sín
tesis y la reposición aumentan par efecto de la hormona de creci::
miento, insulina y tiroxina, en el hipotiroidismo y. el hipopituita-
rismo, aumenta notablemente el ácido hialuránico del tePdo co--
nectivo y disminuyen los sulfatos de condroitina. (32)

CIFRAS NORMALES DE EXCRECIOI'-l:

La excreción urinaria normal de mucopolisacaridas ácidos v~
ría de 3 a 15 mgr por día (según el método), es meyor en el sexo-

6

r
.- - ~---- -

masculiro en el momento de la pubertad. Entre 75 y800~o.de-
u rmal co rres po nde a sulfato A de Condroltma,-esta excreclon no

el sulfato By el sulfato de heparitina representan e.1 r~~tQ,'~P~
ximadamente una muestra consta de 75% en la excrec~on un~o:
ria normal, consiste en una mezcla de sulfatos A y C e con ro~
tina, con suifatación variable (34). ' """,,.

MUCOPOLlSACARIDOS ACIDOS EN CONDICIO~ES,:,p'~_TO-

LOGiCAS:
.

~"i:1',,":<"\--

Todavía se conoce muy poco. La cantic!ad de á.cid~ h~aluró-
. If t de co ndroitina Y he parina de la dermlsdlsmlT'Iuye-mca su o os ' o; o. -.-

1 d d Hay aumento de su excreclo n unnana en vanascon a e a . . r b'

en fermedades de la colágena como: lupus entematoso, ,e le --
I d' como tam--

reumótica, artritis reuamtoidea, y ese ero er~~, aS.I". ~' 't"-
bién en el síndrome de marfan, glomeruonefntas, c,[r?s,s;, epa. I
ca insuficiencia cardíaca congestivo hipertensión esencIal, d,'t

a-

l . T b'én se encuentra o e
betes sacarina y algunas neop as'os. am '. .., -
rada su excreción urinaria en el mixedema, h,pert't~,d'sm::>' ;di-
acromegalia, hipercorticosuprarrenalismo y e~fermedd~d dde a -:

pero las ano molías más notables y las mas estu la .as en.son.
to al aumento en la excreción ur; naria de mucopohsacan -

~~~:n los diferentes síndromes englobados en las MUCOPOLl-
SACARIDOSIS. ,\

"

, . ,-

Además es frecuente encontrar en la orina en los pacie~tes.-., erfecto artroosteonicodisplasiahered, tono
con osteogenesls I~p., . 'l' 1.. (33) . U""1 '- en cr ecImIento con exostoSIS mu tlp ~,., "

,.,~
yos nmos"

";., -.,',
, 20:~ :fi¡G~'0V.;'

H

.
'

,~, 1',,.,, ~.'"

">:~i(i.-[')-: -:..r/\
(lC
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POL ISACARIDOS CONSTITUYENTES LOCALlZACION

Acido hialurénico Acido glucoránico ,
N-acetil-D-glucosa-
mina~

Acido glucuránico, N-
aceti I-D-ga lactosami na,

Acido glucoránico, 4-
sulfato de N acetil
D-galactosamina

Acido iduránico, 4-
sulfato de N-acetil-
D-galactosamina,

Galactosa, 6 sulfato de
galactosa, 6 sulfato de
N-aceti I-D-ga lactosa
mina.

Cornea

Liquido Sinovial

Condroitina <Drnea

4-Sul fato de
Condroitino

Cartilago

Sul fato de
Dermatano

Piel

Sul fato de
QJeratanc

Hepari na 6 Sulfato de glucosa mi-
na, 2 sul fato del ácido-
glucuronico, ácido idu-
rónico.

Pulmón

HISTORIA:

Es en 1884 cuando se inici I d' d
ridos con Kruke .

a e estu 10 e los mucopolisacó-

Meyer fue el
~verg, qUien aisló un polisacárido del cartílago,-

primero en denomi I 1

, -,

hexosaminas de '
. I

nar os mucopo Isacarldos a las -
origen anima.

En 1897 O sler d ' buescrl 10 ca d
. ,

América que I M'

so e cretinismo esporádico en --
, uega ,stakenl I'f'-

de M:>rquio.
y ca I ICO como los primeros casos.

8

r
. En 19QO Toompson en Edimburgo, estudió dos pacientes que

no publicó y que retrospectivamente
Henderson consideré que

s~ tr?taba de los primeros casos de Síndrome de Hqnter.':)
"

",

En 1907 Berkhan reportó un caso de Síndrome de,. Hunter, -
como un caso de escafocefalia.

uv-> Ti ::'0'1 '

En1910 y'1915, Bankeit,
pQ;nton, langmead y,Sh¡¡terland

describieron varios casos de Síndrome de M:>rqio",enJondres.

El prototipo de las
mucopolisacaridosis fue descrito en - -

1919 por Gertrud Hurler, junto a Vo n Pfaunder, por lo que -
también se le deromina Síndrome de Pfaundler-Huler.

En 1917 Hunter reportó los primeros casas del Síndrome -
que lleva su nombre. pero es Wol ff en 1942, quien demues -
tra que era un padecimiento con herencia

ligada,qlsexo.
><\,.-,::'.-:"

Jewesburg Y Spence en 1921 ¡ putman y pelkan.,enJ 925. Y

Helinholz y Harrington en 1931 describieron el síndrome de-
Hunter, pero los principoles casos fueron reportados por Relly
en 1935. ".

c-

En 1929, en fo rma independieni'e~ Luis M:>rquio en Uru -
guay y Brailsford en Inglaterra,

describieron los pri meros ca-

sos del Síndrome de Iv\orquio.

Sanfilippo y <DI en 1963 publicaron el primer caso de es-

te síndrome. pero en 1961 la Dra. Ruth Harris había,descrito

las características clínicas de este síndrome. "O".',
,0::-' ,)b~)'\"~~,

I

i

Durante mucho tiempo fue di ñci I la diferencia.~i9.n:~xac.-
ta entre un srndrome de Hunter y Hurler, había tendencia a
confundirlos entre sí, o

conacondroplasia, escafo}:efalia Y -
cretinismo esporádico. También existía co nfusió'\';¡;)J)!re)a.-

9
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I

!--
lO

~11

- -

enfermedad de NPr' ' d '
,

qulO y varias Isplas,as esqueléticas,

En 1940 se establecieron las características he d' ,

las mucopolisacaridosis Se gu' n
"

u d
re Itanas de ~

d
,a revls'on e Hende d

sos, e los re~~t~dos hasta ese entonces. En I 960
H~son

h
e 57 c~

una nueva revls'on co n 527
,enz ace~-

casos.

la denominación de M l'
en 1952 de ' d d

uco~o,'sacaridosis fue dada por Brant
, spues e su escubrlmlent d b'

e

da al condroitin sulfato en el h" do°d
e

l
una su. stancla pareci ~

, Iga e os pacientes de Hurler,

Dorfman y lrinez en 1957 demost
m,arcadamente anómala de muco l'

,"?~n aumen;o y excreción

clentes, e iniciaron la descri pc '~
~sacarldos en orma de estos po

dosis,
Ion e tres nuevas mucopolisacári-:

Van Hoof y Hers en 1954 u t l'
ultraestructurales del hí ado ¿ti

n ua '~aron que los componentes

codores de un de9:)rden ~e I d
o~ ~acl

d
ente,s de Hurler eran indi-

os epoSltos e 1'9:)somas,

En 1962 el Dr, Harold Scheie Y Col de C ' b '

ve' '
s rI ,eron po r r

z en pacientes con características cl" . p Imera

en garra por la compresión del'
In'~as de H~rler, manos --

del car po denom'
,

d '
nervIo mediano a nivel del tunel-

, Inan o e como Síndrome de Sch .ele.

En 1963 en París Piere Ma t
publicaron una entid~d

ro ea~><: lamy, leveque y Marie,

de Hurler Y
co n rasgos c" mcos parecidos al síndrome

, que se presentaba t t h b
teniendo como '

. I
an o en om res como en mu ,'eres;

pnnc'pa es caracte "t' I
muy marcada d '

rlS Icas a teraciones orgánicas
s con etenoro ment I ", l

portados como e n', '
"

d '

a. mlnlmo, os cosos fueron re-
nlsmo po I ,strof,co I "Maroteaux-lamy,

y uego como s,ndrome de-

En 1965 Dane syB ", earn Inician I ' t '
,

copo"sacáridosis P I 1
, as 'nves Igaclones de las mu-

or e cu t,,<:>d t .. do de el' s, emostrando la presen-

t cia de acúmulos metacromáticos en el citoplasma de fibroblas
tos cultivados, tomados de piel de los pacientes.

-

En 1966 Mckusick clasificó las mucopolisacaridosls en seis
tipos diferentes. Según el tipo de mucopolisacarido excreta

,.

do por lo ori no,

Desde 1968 en adelante, Neufeld y colaboradores Y
algu-

nosotros investigadores, han iniciado lo perfección de técni-
cas paro el cultivo de te¡idos, bioquímicas, para aclarar las -
lesiones moleculares de los mucopolisacaridosis. QJe traJo -
como resultado el establecer uno reclasificación o lo realiza-
do onteriormente por Mcckusick, lo fundamental de esta nue
va clasificación fue: el comprobar que el síndrome de Hurler:
y Scheie eran por lo deficiencia de la misma enzima, desig--
nóndoseles como MPS IH Y MPS 15, Hunter fue subdividido en

dos formas, una severa y una débil, MPS II-A, MPS II-B.

DIAGNOSTICO:

El diagnóstico de mucop-olisacaridosis por las característi
cas de heterogeneidad genética que presentan, es decir, cau-=
sas genéticas múltiples dando un fenitipo similar, y de pleo--
tropismo, es decir, un sólo gen produciendo diferentes mani--
festacianes fe notípicas; requiere el establecerlo tanto fenatí-
pica mente como por su geno tipo, El genatipo será determina
do por la medida del producto del gen, o sea, una enzima a-
sea el "factor correctivo" (enzima ausente), mientras el feno-
tipo será establecido po r lo historia natural de la enferme- -
dad, tipo de herencia, signos y sínto mas físicos, cambios ocu- I

lores, hallazgos radio lógicos, tipo de mucopolisacariduria, --
hallazgos hematológicos por medio de frote periférico y médu

lo óseo, y rrorfología tisular (microscopisa de hígado, piel y-=
cultivo de flbroblastos),



lo el
-

u OJ~;¡j E

1"- O
Q ~c

1" o....

I~~

la determinación del geootipo reviste importancia cuando -
se trata de establecer el diagoostico prenatal (11), poro lo evo -
luaclón médico del embarazo, por constituir indicación absoluta
de aborto terapéutico (13). Según logan (l) el valor que tiene-
el análisis del líquido omniótico para lo determinación de enzi-
mas, sulfatos y cultivos de fibroblastos, está en relación a los se
manos de embarazo en que se realice. Klei¡er (2) coincide coñ-
logan en recomendar estos estudios en etapas posteriores a los --
veinte semanas de gestación. Estos aurores encontraron en sus es
tudios realizados, que los amniocentesis realizadas antes de los-=
dieciseis semanas de gestación, daban resultados negativos en lo
mayoría de los casos, y si se repetían entre lo veinte y veinticin
co semanas, aparecían datos positivos en cosos ya catalogados ::
Como negati vos.

la determinación del fenotipo seró establecida al hacer lo -
relación de los hallazgos físicos, bioquímicos y enzimóticos. Re-
visf'e importancia el determinar la deficiencia, poro realizar el -
conselo genético de lo familia. Para esto se han creado algunos
esquemas de diagnóstico, ver cuadro 1, trotando con esto llegar o
lo especifl ci dad enzi máti ea.
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HERENCIA:

El patrón de herencia para todas las mucapolisocaridosis es -
autooc>mico recesivo, a excepción de la Enfermedad de Hunter que
es ligada al sexo. Estos afecciones pueden aparecer en cualquier-
grupo étnico (11). La incidencia total de las diferentes mucopoli-
sacoridosis presentan dificultad para determinarlas, porque hay mu
cha variabilidad entre las diferentes entidades, Cyril y cal. ha--:
cen. referencia a una mayor (11) frecuencia encontrado, realizada
en instituciones cerradas destinadas para deficientes mentales y -
basadas desde los hallazgos físicos clósicos, hasta signos física ines
pecíficos o considerando exclusivamente el retraso mental.

Según varios autores, coinciden en considerar el Síndrome de-
Huler como el mós frecuente de todas las mucopal1sacaridosis. Sla
ter (30) da uno frecuencia de 1 por 10,000 nacimientos, mientras

:-

que Thompoc>n (29) da 1 por 100,000 Y la frecuencia de portadores-

es alrededor de 1 por 160, Mackusick (25) da una frecuencia de 1-
por 40,000 nacimientos vivos, para el síndrome hurler.

Como el patrón hereditario que siguen es autooc>mico recesivo,
es característico que los portadores permanezcan completamente --
asintomaticos (30). Dada la importancia que tiene el determinar -
un portador, se han llegado a perfeccionor ciertos métodos. Inició~
dose con la detección de reacciones metacromóticas, en células de
tejidos, glóbulos blancos y fibroblastos. Dando resultados bastante-
satisfactorios para las diferentes mucopolisacaridosis, a excepción -
del síndrome de Iv'orquio, porque el mucopolisacarido afecto se en-
cuentra depositado en mayor cantidad en córnea cartílago y huesos
en crecimiento, por lo que no hay aumento intracelular. La meta--
cromacia tiene la desventaja de ser inespecífica. Fbsteriormente

se

inició el cultivo de fibroblastos en todo paciente sospechoso de se~-
portador; pero considerando (29), que la combinación de los dos ~~
todos anteriores aporta mayor confiabilidad a los resultados obten!-

dos.
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SINDROMES CLlNICOS:

CLASIFtCACION DE LAS DIFERENTES
MUCOPOLlSACARI -

DOSIS: 5egún tv\ckusick (25).

SINDROME HERENCIA
BIOQUIMICA

Hurler Autosomica recesiva
Condroitin Sulf~
to B
Heparítin Sulfato

Condroitin Sulf~
to B
Hepariti n Sulfato

H Hunter Ligada al Sexo

111 Sanfi I ippo
Autosomica recesiva Hepariti n Sul fata

IV Iv'orquio
Autosomica recesiva

Keratosulfato

V Scheie
Autosomica recesiva Condroitin Sulfa-

to B

VI Maroteaux
Lamy

Condroitin Sulfa- I
to B.Autosomica recesiva

CAMBIOS OCULARES:

Hasta hace una década, se tenía la impresión que e!
princ.!-

\
,. mbio a nivel ocular se encontraba

localizado a

pa o untCO ca h 11 d m robar--. \ de córnea Tal afirmación se a ega o a co p h
.

nlve
d dero 9510 Para lossíndromes de Hurler, Sc el

(11) que es ver a ~ d d H nter-'. M roteaux-Iamy; y que en los SIn romes e.
u

~r;:'~~i
y
po ~as lesiones se encuentran

localizadas a nivel ?;-
~etiana. ~n los cuatro síndromes anteriores que tienenafecclon

1:



.

corneo~ ésta se empieza a manifestar en la infancia, siendo desde
lo s tres a CInco años en adelante y demostrabla casi exclusiva- -
mente can lámpara de hendidura, En cambio en las otras dos, con
afectoción retininana, la córnea externamente son claras, y no es
sino hasta después de la segunda o tercera década de la vida ( si-
logran ",brevivir), cuando se puede descubrir un fino halo cornea!'
(11)

En todos ios mucopolisacoridosis aparece atrofia óptica, su po
togenesis no está bien establecido, pero se considera la posiblli-=-
dad de una atrofio secundario o infiltración del nervio óptico y -
compresión por depósitos de oeioos mucopolisocóridos, Los doños-
oculares de menor intensidad se han observado en las enfermeda--
des de Iv'orquio y Son fil¡ppo,

HALLAZGOS RADIOlOGICOS OSEOSg

Es impresd ndible el realizar un estudio radio lógico de todo -
el esqueleto poro llegar al diagnóstico y diferenciación de cada -
uno de estos sindromes, Estos hallazgos pueden ir desde cambios -
mínimos identificables hasta las severas deformidades esqueléticas,
como las observadas en el síndrome de Morquio, Además es de --
consideror lo edad del paciente, puesto que algunos sindromes te~
drón manifestaciones evidentes desde el nacimiento, mientras - -
otros tendron un aspecto rlOrmoI y será hasta a partir del segundo-
año cuando se inicien las primeras manifestaciones, e¡empla de e,!
te último es el Síndrome de Ivbrquio, Ademós es necesario para -
establecer correctamente el diagrlóstico difererlciaL (10)

MUCOPOllSACARIDURIAg

De acuerdo a las últimas investigaciones, se llegó a determi-
nar que el defecto prindpal de cado uro de los síndromes de muc~
polisocáridosis consiste en la ausencia de una enzima específica;-
lo que produce por consiguiente, el aumento intracelular del muc:::.
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I

1

1

d d " n lo que -dOma po ra su egra OCIO,
poi isocárido carente e e

l
r1Z'

" uro noria de fragmentos -conlleva un oumento en a excreclon
mucopolisacáridos,

. o, I ueo ollsacáridos en. la orino s ela determlnoclo~ ~e dO~mmét:dos de laboratorio, pero es-
realiza con una vane a

d
e

t ' non especfficamente el mu-
é d eneral no e erml , .dtos m to os en 9

" de mucooolisacan os
" d f ctado la separaclon ,

1 1
copolisacan o a e " t t "

.,co s Y en los cua es os,
en Paclen es a 'p, . .-puede ser necesaria.

h ortado mayor informaclon,d . d' gnóst'cos ro an apotros me lOS ,a
t l (3) Anteriormerlte para-

o cuando el diagnóstico es prena a e
'
r"l a de re gular cantidad

d t 'nacionesserequrealizar estas e erm.
h a estos exámenes pueden -

de orina (de 20 050 cC)'
d
Pero,a oren

un lapso de cinco minu-
l ' on uno gota e onna, étodreo Izarse, c .

test o spots Tests, un m o
tos, con el método de Screnln~g ,

las consultas externas de
funcional, económico y ventajoso en
hospitales pediátrlcos (11).

HALLAZGOS HEMATOlOGICOS:

hematológicos son suficientes-
Para descubrir los hallazgos

éd I ' sea los linfocitos -f t "férico y m u a o .el realizar un ro e pen
d f val o redondos con in -. den Parecer e orma o

I tperiféncos pue
't' s (30) ocasiona men e-

't lásmicas metacroma
,ca,

dclusio nes c, op
I d" tras de estos cuerpos van e -rodeadas por un halo; os IOme.

t en 8 5% a 42% de los -. ueden ser VIS os ~
~

p0.3 - 0.6 microns y ~ ero estos hallazgos son fenome--linfocitos de los poclentes. P
I' so caridosis. A estos se les-f ro las mucopo . '11nos inespec' lCOSP~e Células de Alder y Células de Re. y. -

ha dado el nombre.
I 11 modas células de Gasser y

En médula ósea se lo cahzan as a
las células de Buhot (11).

MORFOlOGIA TISULAR:

.
" 1

(j cumulamiento intra
d I mento qUe se descubno e -Des e e me
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Sanfi ¡¡ppo Sulfalo de Hapritina Ni ngu no
111.

Morquio Cerafosul fofo Regurgltación aór-
IV. liea.

B Sulfato de Condroi-
Regurgilación aór- IV. Sheie
tiea.lina

celular de los mucopolisacáridos, se inició la búsqueda de hallaz
gos en fodos los tejidos. Así algunos patólogos han llegado a es:
tablecer denominaciones especiales como la "Célula Hurler" (11).
Estos estudios hon sido dirigidos principalmente hocia hígado, ce
rebro, conjuntivas y bazo. Los principales hallazgos han sido lo-
calizar vacuo las limitadas por membranas llenas de material fi--=
brogranular y cuerpos laminares. Histoquímicamente el material
fibrogranular está representado por mucopolisacárido o una protei
no mucopolisacárida similar. Así como se determinó la célula -::
Hurler, se ha denominacb la Neurona Hurler y las Neuronas de -
Son filippo o denominadas también cuerpos Zebra. Los anteriores
estudios representan una ayuda diagnóstico bastante sofisticada,-
porque es necesario el microscopio electrónico.

MANIFESTAC!ONES CARDIACAS:

En todas las diferentes mucopolisacaridosis se han encontra-
do en el aparato cardiovascular, depósitos in/racelulares de mu-
copolisacáridos, además se localizan depósitos de colégen (4). -
Las lesiones valvulares encontradas en orden de frecuencia han-
sido así (20):

a) Mitral;
b) Aórtica;
c) Tricúspide;
d) Pulmonar.

También se producen depósifos pequeños en la íntima de las
arterias Coronorias, aorta y arteria pulmonar, qué pueden lIegar-

? producir cuadros pseudoescleróticos (4). En general las afec--
ciones cardíacas son raras, y cuando se han diagnosticado han si.
do en etapas finales de las diferentes mucopolisacaridosis (26). -
Los hallazgos de aufopsia de estos pacientes, a nivel valvular --
han sido engrosamiento, sin encontrar calcificación. La este no -
sis mitral es sugerida por la presencia de sopios típicos diatolicos

18
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. . Al unos autores (20), consideran ra -y presistolicos aplcales. g.
d tos soplos Finalmente - .

rísimo el hallazgo auscultatoflo e
l

es
cond uc;n a Producir -. d" cas Y vasCu ores

Ilos alteraciones car la
d" estiva que es genera -cuadros de insuficiencia c~r la~a C

pao~~entes 'combinacb con -
mente la causa de muerte. e es ~s

,
infecciones del trocto respirofono.

HALLAZGOS CARDIOVASCULARES EN LAS MUCOPOllSA-

CARIDOSIS.

121

SINDROME BIOQUIMICA ALTERACIONES -
CARDIACAS

¡, Hueler B Sul falo de contro itina
Sulfato de heparlti no

Alteraciones car -
d.acas, regurgi ta -
ción valvular, afe:.
ción arterial, in--
eluidas las eorona-
rias~

Regurgitaeión val-
vular, afección ~
terial i nel uidas --
las coro narias.

I

I

I

I

11. Hunler B Sulfato de eondroitina
Sulfato de Heparitina

Según Mckusick, 1965, (26).

~

J
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TIPO SINONIMO EX. URI ENZiMA CARENTE

I-H HURlER OS y HS Alfa L-Iduron.dasa

I-S 5CHEIE DS y HS Alfa l-!duronidaso
HUNTER A HS y DS sulfoiduronaloII-A

su1falaso .
HUNTER B OS Y HS Sulfoiduronato11-6

suIfalasa ,

m-A SA NF ILIPPO A HS Heparatan N sulfa-
tasa

SANFIUPPO B HS N-oce!" al fa gluc':,lil-B
saminidasa,

MORQUIO QS Condro1tin 6-sulfatoIV
N-acetil-glucosamina
4-sulfolo sulfalasa,

..

PATOlOGIA QU!MICA:

las causas genéticas de estos defectos enz,móticos fueron di-
1ucidados con mayor exactitud por Neufled y colaboradores.

Di-chos investigadores iniciaron lo base para el diagnóstico quimico-
de las mucopolisacaridosis, basado en el descubrimienlo de "facto
res correctivos" en cada uno de los diferentes síndromes de muco=-
pollsacarldoslso Estos estudios estuvieron basados en ei uso de 504
marcado (como marcador) para demostrar la acumulación de muco-
polisacórldos sulfatados en los cultivos de fibroblastos de piel de -
padentes inclurdos en estas afecciones. Con los anteriores descu-
brimienlos prácticamente se anuló la teoría etiológica de las muco
polisocaridosis, que consideraba eran producidas por urn excesiva":
producción de los mismos; estableciendo desde ese momento que -
ero debido a su acumulación por deficiente degradación intracelu-
101'ante la ausencia de uno enzima especITico, para cada uno de -
los diferenres mucopolisocóridos (24, 19, 29), De aqur se ha Inicia
do nuevos criterios en reladón a terapéutk:a, es la adición de se::
creciones de células de gente normal a pacientes afectados, pero-
que por el momento no se ha tenido resultados optimistas, Estas se
creclones fundamentalmente lo que tror,sportorran son enzimas liso
somicos (hidroiasas ácidas), pero querequ¡ere métodos bastante -":
comple¡os por especificidad de carencia enzlmática en coda casa-
de mucopolisacaridosis (15)0 Ver cuadro No.
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CLASIFICAC!ON DE LAS MUCOPOLlsACARIDOsI5.
(/vIackusick 1974).

V

VI-A

Según esta nueva clasificación es 1-5.

MAROTEAUX-
lAMY A

MAR OTEA U X-

LAMY B

DS Adl-sulfalasa B

VI-B
Aril- su 1fatasa B

Beta-glucoro nidasoo

DS

C-4-SVII Ninguno

OS o DERMATANsULFATO

HS : HEPARANSULFA TO
QS: QUERATANsULFATO
C-4~S' CONDROITIN 4 5ULFATO
EX. URI: EXCRECION URINARIAo
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AlTERACIOt-.lES OSEAS RADIOlOGICAMENTE OBSERVADAS,

los alteraciones radiográficos de los huesos parecen ser debi-
dos o una molfunción de los osteoblostos y condroblostos, secunda
ria o lo ocumuloció" de mucopolisocáridos en ellos.

CARACTERISTICAS RADIOGRAFICAS DE CADA SINDROME DE
MUCO POllSACAR IDOS IS:

I-H Síndrome de Hurler:

la reducción del crecimiento del cartílago de prolíferación -
es lo responsable del enanismo.

CRANEO: Variando de acuerdo a codo paciente, lo más frecuen-
temente encontrado es su ensanchamiento y deformación en tipo hi
drocefálíco. El poi oto de esfenoides se hunde y la silla turco pre=-
senta formo de J, debido probablemente o dos razones, probables -
quistes aracnoideos o al mayor tamaño de los huesos existentes ba-
io las apofisis clinoides anteriores. los suturas sagital y lamooidea
cierran prematuramente. lo base del cráneo es gruesa. las órbitas
son poco profundas. Generalmente hoy hidrocefalia comunicante.
A veces hoy también aplanamiento de los condilos del maxilar in-
ferior cerco de los molares. (10,

MANOS, Durante los primeros años los huesos tubulares de los ma
nos son los que pueden ofrecer los característicos de mayor impar=-
toncia diagnóstico radio lógico. Sus diofisis están estrechados en -
su porte inferior con falanges en formo de proyectil y afilamiento-
proximol del segundo y quinto metocorpiano. los falanges termin~
les están hipoplásicas.

COLUMNA VERTEBRAL, Lo más frecuente es lo cifosis dorsolum -
bar, producido por lo hiperplosio de los cuerpos de los segmentos -
lumbores 1y 11. El segmento anterosuperior de los vértebras prese~
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J

1
é b nzuelo o en ganchoton defectos que originan los v !te ros en o

en el vértice de lo cifosis.
,

'>erol y ventral, --
CO STILLAS, Son ar:ehas en sus porcIOnes a. t ' d des -. d' I de sus exremlocon constricción muy acentuo o o nive

h ' 'tula (10)
porovertebroles. Dando una imágen de 010 o espo .

HUESOS lARGOS, En los d¡af!sls de los h~esos largos, ~~~o:;
t dlfereneiables se deben o alteraciones del mo f

I
trosorros ,

diofisls de mayor circun ere~que don Iugar premoturomen~ e o
cavidades medulores estre

CIO con gruesos po re
.

des corr':oles Y,
' t d de los dos Iodos ::I .' t SImétriCo en long. uchos. E. cre~~m~e~ o

obre todo en lo s extremos distoles del ro-
de lo m,sma la I~'.S.so l. h ' el otro. Lo hiperconsrrlc-

~:~: d:U~~;a:: ~:Ise::to~:p¡:~~ con extremos puntiogudos-

' d les que don formo de anzuelo.y cono', a

-'
., I s lo hipoplosia y esteno-PELVIS, la caroclerostlca pronclpo e d

. te Es-o

d I T' e roduee su agran amlen
,

SIS de las bases e I lon
, ~

~u p
d ' olo~ g lcos más característicos

d I
o es que etlcos ra I , .,uro e os signos

1

, .d ' Los huesos del IsqUlon
d 1 uco Po ,sacan OSIs,yeonsl'ontes e as m

d E f ecu"nte encontrar esteno-
b ' . sonafecto os. s r - . dY pu ¡ScasI no . I d I fémur asoc iodo a estenos, s eSISde los mitades proXI ma es e

las bases ilíacos. (10, 16, 22, 31),

I-S SINDROME DE SCHEIE:

I te lo. hallazgos radio lógicos de este s;nd~Genera men .
' d d -I I H era con menor severo a .me son casi idénticos que e

,

- 'huPesos ca rpianos pequeños y -. . I te se encuntran os .Pronc'p,a men
de los dedos. En los huesos corplanos y -deformld~d en garr~recuentes las alteraciones quisticas, Es - -

metocarplanos son
I -00 me del túnel carpiano.

muy frecuente e neontror e SI ro ,

t ';
1

ensanchados y o
Ad ' ue den encontrar cos 1, osemas se p
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:ces hipoplasia moderada de las porciones basilar de los h
I lOCOS"

uesos

II-A Y II-B SINDROME DE HUNTER:

los hollozgos radio lógicos encontrados son ' '1

pero con un grado de severidad m" ch
slml ores a '-H -

u o menor"

IiI-A Y 111-6 SINDROME DE SAN FllIPPO:

los alteraciones esquelético dO 'o

son leves, contrastando c I
s ra'

.d

,
.

ogrof,camente obserV'obles

. ,
on a seve" od del t ¡

princIpal es el engrosamiento d I I
re ";so menta" \.0-

escleréNeas, cuer pos verteb "

e
d
a ~o oto posterior, mostoides -

d I
ra es e mrmo oval e hi ". "'

mo e as porciones suproacetabulares de I '1"
poplas'a ml~

son normales,
os I lOCOS, los manos-

"Es probable que muchos de e te '-,

grave y dada la ausencia de'
s

1
5.",'nos con retraso mental -

, s'gnos c ,mcos dia g
,

t ' .

cen,es,nosesos pech Id ' "

nOSICoscorlVin-

I
a e 'agnostoco de ¡o

' d '

o que no se llega o detect
mucopo ,sacan os's, por

confinaoos en ¡nstitucionesar
nunca, quedando estos pacientes --

nóstico de retraso ment 1 '
par~o re~~sados mentales con el diag-

a mexp Icab,e" (según Spranger) (32),

IV - SINDROME DE MORQUIO:

los principales hallazgos rad' 'fi
encontrarán clásicam t '

logra ,cos de estos pacientes se
en e a parhr de los cuatro años de vida,

MANOS. Aqu" 1 b '
bo

. 'os cam 105aparecen te
105de osificación e'fi . d

mpranamente, Los cam-

cas eran de Pequeñ o
P
t
'

,sana e los huesos redondos de las muñe
amaño y a a ' " t d "

no los cambios metafi'
p nClon ar 'a. En edad tempro

flco,
Isanos son los que dominan el cuadro dism6r

Pri ncipol mente se en 'contrara en todosPlatlspondilla gralia-
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zada, con hipoplasia de lo última vértebra dorsal y la primera
lumbar, coxa valgo iliocos

ensanchados, aplanamiento Y frag-

mentación progresivos de lo cabeza femoroL

En niñoS pequeños los cuerpos verteb'rales son ovoides,
con osificación deficiente en la porción superior de los aceto

bulos,

, -

lo apoflsiodontoides es hipoplósica o falta.

los bases de! segundo y qu,nto metacarpiano son cóni-
cos, pero sus dlansis presentan la formo estrechado norma\. las
extremidades distoles de cúb ,to y radio están

¡ncli nadas entre-

s,, todos los huesos se ven
osteoporéticos.

Conforme avanza SUevolución, se va produciendo de-

b��idod muscular general y regional, lo cual se ha atrlbulOO o

compresión espi nal a nivel de las vértebras Cl y C2 secundo -
ria a la hlpoplasia de la odonioides de la C2 con lulación pos
terior de aquella,

-

I
I
I
I
I

I

I

I

\
I
I

i.

Generalmente el diagnóstiCo radiológ'co se establece

únicamente con los cambios de columna
vertebral, pelvis y m~

nos.

VI-A y VI-B SINDROME DE
MAROTEAUX-lAMY~

En el tipo B los hallazgos
encontrados son ,déntlcos -

que I-H, pero es evidente además 10 osificación

defectuosa -
de la porción superior de la epifisis de la cabeza del fémur.

En el tipo A o tipo discreto, las lesiones
encontradas-

son mínimas Y se pueden lo calizar a nivel de cráneo, costillas

y pelvis, columna
vertebral estará rorma\. los huesos lar9Os-

también estorán dentro de limites no rmales.
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5.- Delos14 casos estudiados, se observó que solo en uno de

ellos (7.] %) se llevó a cabo el estudio post-mortem, lo -
que nos comprueba que la incidencia de dichos estudios-
es baja, probablemente por los pocos recursos Con que se
cuenta, pero también habrío que considerar el factor cul
tural de nuestras poblaciones en cuanto a este tipo de es
tudios.

6.- En un período de 5 años, estudiado en el Hospital Gene-
ral de Occidente, se encontró 22 casos de malformacio-.
nes congénitas gastrointestinales, ocurriendo un caso por
5%, ingresos al departamento de Pediatría.

7.- Las malformaciones congénitos gastrointestinales ocupo-
el 3." lugar dentro de las malformaciones congénitas-
generales.

8.- La malformación congénito gastrointestinal más comun -
mente observado fue Ano Imperforado (59%) siguiéndole
en su orden los Atresías en general (31.8%), estenosis -
del píloro (22%) y otras (9%).

9,- Del total de niños con malformaciones congénitas, el -
77% fue asistido por personal primario de salud (coma -

" dronas) y la gran mayoría de estos partos fueron part"os-
eutóslcos simples.

10.- La sintomatología con que se presenf"an los malformacio
nes congénitas según nuestro estudio, no difieren en ab
soluto de las referidas por investigaciones previas, sieñ
do ellos en su orden: vómitos, constipación, distencióñ-
abdominal, hipotermia, diarrea.

11.- Las complicaciones post-operatorias fueron en su orden-
hipotermia, infecciosas y alteraciones cardiovasculares,

26
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12.-

13.-

I
..í
í

l .' 1 mane'lo Poco odecua-
reflejando éstas comp IcaCIOnes e
do de estos niños.

resentó anomalías congénitos concurrentes o las Ga,;
Se p . I ,37"1< siendo éstos en su orden, gen..!..
troi~test.'na

(
e
l
s
8

:ln) u;ardíao~as (4%), otras (14%).
tOUf!nanas 70 I

No existen métodos de detección t~mprana
de anoma.\ ía~

congénitos en Guatemala:
lo que dlficulta, un~;;~:a;~:~ -

to eficaz, tanto para el niño, como pora e "
dios

liar, contribuyendo lo anterior a que el pronostico e
misrros se agrave.
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1.-

2.-

3.-

4.-

5,-

OBJ ETIVOS:

Corocer por medio de la revisión de los expedientes cl;
nicos de los niños diagnosticados corro mucopolisacari-:
dosis, en la Dirección de Asistencia Educativa Especial,
los métodos uti lizados paro su diagnóstico.

Estudiar el árbol genealógico de cada uno de los pocien
tes diagnosticados como mucopolisacaridosis. -

Hacer uno revisión bibliográfica sobre el tema de las mu
copol isacaridosis.

Dar a corocer la importancia que tiene el diagnóstico -
prenatal de estos anormalidades.

Dar a corocer la nuevo clasificación de mucopolisacari-
dosis basada en hallazgos cl;nicos, radiológicos y bioqu~
micos~
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JUSTIFICACION

No existir mayor conocimiento sobre este tipo de

padentes en nuestro país.

Catalogar gran cantidad de pacientes únicamente

como retrasados mentales, si n realizarle estudios que in-

vestiguen su afección especifica.-

....

...

~
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H IPOTESIS

El diagnóstico de mucopolisacaridosis en cualquiera

de sus variedades de presentación, se realizo en et~

po tardío de su evolución.

No se cuento con todos los medios diagnósticos de -

laboratorio poro hacer su confirmación y relación -

clínico y radiológica de estos afecciones.
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MATERIAL Y METODO:

Paro la realización del presente estudio, se reVISo -
ron los expedientes clínico s de los niños diagnosticados como-

mucopoilsocarldosis, en ia Dirección de ASistencia Educativa-

especial, y es!1Jviesen en el archivo clínico.

Ademós se realizó una revisión biblíogrófica sobre-

el tema, trotando de abarcar lo mós reciente en relación a --

diagnásHco y su clasificación.

33
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-,
PRESENTACION DE CASOS: SINDROME DE HUNTER,

CASO"A"

Paciente mascullre de ocho años once meses de edod, pro-
ducto de embarazo o término, porto pro longado, atendido por mé
dico particular. Pero 7 libras ocho onzas, Al nacimiento preseñ
taba dos hernias, uno umbHical y otra inguinal, -

Su desarrollo ps!comotor fue lento, principió a caminar a-
los 2 años seis meses, tuvo dificultad poro articular sa'nidos gutu-
rales, desarrollo pondoestatutal bajo.

ANTECEDENTES:

a) Caudro familiar: hogar integrado, segundo hilo de dicho -
hogar; el primero de sexo femenino,

b) PATOlOGICOS FAMILIARES: Tres tias maternos han te ni
do siete niños con características físicas similares a los _::
del paciente, presentando retardo psicomotor progresivo, -
f(jlleciendo la mayoría en la pubertad y adolescencia, A
ninguno se~te hizo diagnóstico clínico. En la familia hay-
antecedentes de s:>roomudez y retraso mental,

EXPlOI~ACION ClINICA:

Constitución dismórfica, su conducta es irritable, lenguaie
gutural, visión aparentemente normal, audición re determinable,
cálculos simples engat"'os, lateralización indiferenciado; peso -
51 libros, tollo 106 cms, cráneo 55,5 cms, desviación 1.3, F,C -
80 X' tE'm. 37.7 De, Cráneo moderadamente aumentado de tomo

ño, coro: facies grotesco, tendencia 01 hirsutlsmo, pabellón de-:
lo oreja con implantación bola. O¡os: con¡untivos congestiona-
das, celas poblados abundantemente. Nariz: corta, chato. 80--
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C?: co~ labios hipeyroficos, dientes anchos "
h'pertroficas, paladar olival I h'

Y separados, enclas -
Tórax' Pe queño Pul '

engua 'pertrófica, Cuel lo corto

, '

, manes: respiración d C'
.

Abdomen: hepatamegalia d 5
ru a. orazon: normal.-

Genitales: hipotróficos. C:I
cms D.R.C.D. y hernia umbilical.

ra falange distal de tod, I
udm:

normal. Extremidades: terce-

ca hirsutismo marcada ens m~: ~
s redu:ida en .Iongitud, piel se

rolágico: marcha con sustent:~ióros
sup~nores e Inferiores. Neu-=

no prueba.
n amp la, no colabora en ningu-

I.Co 1. Retraso Mental
2. Cretinismo
3. Síndrome de Hunter.

EXAMENES DE LABORATORIO:

De rutina todos dentro de 1" ' t I! mr es norma es~

T-3 27,7 %
T-4 ]0.09%

normal 25 a 35 %
normal 5 a 13.7%

ORINA:

CONDROITlN SULFATO B POSITIVO,

HEPARITIN SULFATO B POSITIVO.

ELECTROENCEFALOGRAMA :

Récord anormal l' b'
ma difusa.

por a po re organización de fa actividad en for-

ESTUDIOS RADIOLOGICOS:

Ninguno realizado.
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ELECTROCAR DIO GRAMA :

No se le practicó.

FROTE PERIFERICO
y MEDULA OSEA:

No se le practicó.

PRESENTACION DE CASO "B":

Paciente femenina de diez años cinco meses de edad, origi-

naria de Palencia, residente en esta capital, producto de parto pre
meturo, atendido por médico, aparentemente sin

complicaciones.:::

No existen antecedentes de importancia durante los dos primeros-
años de vida. Crecimiento Y

desarrollo motriz según la madre ha-

sido normal hasta los dos años de edad.

Examen físico: Paciente colaboradora, orientada en tiempo-
y espacio, no revele el interrogatorio retraso mental, lenguaje sin-
problemas en su articulación, alerta a todos los estímulos, aspecto-
característico en su facies.

,

I

Signos vitales dentro de límites normales a excepción de ta-

lla 49.5 centímetros,
circunferencia craneana: 49.5 centi'metros, -

Piel blanca grueso, seca, con pérdida de su turgencia, cabello roji
20 (pelote de elote). A la inspección múltiples

deformidades en
:-

todas las articulaciones
móviles. N.ariz signo s de ri nítis crénica,-

cornetes hipertróficos. Tórax: en pecho de paloma, cifosis, escolio

sis, lordosis. Pulmones: respiración ruda. CDrazón: nórmal (a la

_:::

auscultación), Abdómen: no viscero megalia. Extremidades: acor-

tamiento de miembro s superiores e inferiores.
Neurológico: no hay

alteraciones en la sensibilidad, hay disminución de su fuerza muscu

lar en extremidades.
tvlarcha es anormal por genu valgun

marcéido-:-

Hay disminución de la coordinación fina. Articulaciones: cuel,lo -
corto. Falta de amplitud de hombros, boca no 10 abre totalménte.-
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Se observan deformidades mare d do
t6 l

a as en co muñeca o ' I t
rax, co umna, costi 11os, codera rodi 11 ' . ,mop o 0,-

pie plano, Falto pareial del equílibrio.as
y tobrllos, Genuvalgum

I.C. :1. Retraso Psicomotor
2. Enfermedad de tv'orquio,

I
E
e
x
s
ó
,
menes de laboratorio: Los de rutin a, dentro de límites norma-

CONDROITIN SULFATO B EN ORINA POSITIVO,

CASO "C":

Paciente femenina de tres años de ed d
eutósico simple a tend ' d d

a, producto de parto -
f I o por coma rano e

tlpara, en su quinto parto.
n su casa, madre mul-

Crecimiento y de II .
Hermana de Caso B

sarro o pSlcomotor adecuado para su edad.

bello rojizo abunda'nt~~ualmente
como característica especial ca

Madre notó primeras deformidade h h
flcar paulatinamente su marcha "s d

ace
d
oc o meses, al modi

rodillas. '
quelan ose e fatiga y dolor eñ

Al examen- ni-a' "
dora. Datos po " t '

n muy rntranquda Irritable, poco colabora-

. SI IVOS encontrados- se b. I
codos y rodi Ilos de fo ' d d '

. o servan en as muñecas,-

-
,rmr a es aseas no di' l. ,

parcialmente el mov 'rm ' t M
o orasas, que rmltan -

d
len o, asa museul d

as y con disminuci o' n d d
ares poco esarrolla-

marca a e lo fue t .
teotendinos:>s simétric am t d . ,

'do
rza y ono. RefleJos os

d I
en e Ismrnur s No h I "'-

e a sensi bil idad G . ,aya teracro n -
ralmente.

,ran prominencia de últimos costillas bilate
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CONDROITIN SULFATO B EN ORINA POSITIVO.

HALLAZGOS RADIOLOGICOS:

Cróneo: dentro de límites normales

Tórax: corto paro su edad, discreto prominencia esternal, sin ma-
yor cifosis. El co rozón y los pulmones son no rmales, los estructu
ros óseos aún en límites normales.

COLUMNA DORSOLUMBAR
y PELVIS: Discreto escoliosis con -

cifosis dorsolumbar con ángulo entre D-12 y 1.2. El esqueleto es-
osteoporático, los vértebras planas con espacios amplios mós o me
nos en su porte medio. Lo pelvis con amplios acetabulos que per:
miten lujación cefólica bi lateral de lo codera. Los núcleos de osi
ficación femoral pequeños por crecimiento retardado. El conteni::-
do abdominal aparento calcificaciones en el parenquima hepático,

HUESOS LARGOS: Los huesos largos de los miembros superiores -
son cortos con epifisls ensanchado y con cierto angulación medio!.
Los núcleos de osificación corresponden 01 retardo de lo modurez-
aseo. los miembn:>s inferio res exceptuando por genovalgus son --
normales,

I.C SINDROME DE MORQUIO.

CASO "D":

Paciente femenina de cuatro años de edad, con anteceden-

tes familiares de hermanos con síndromes de mucopolisacaridosis.-
En lo que predominan los mismos característicos físicas que los a~
teriores,

Se le practico examen de orina: para mucopolisacaridos,
;
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¡CONDROITlN SUlFATO B POSITIVO,

,HALLAZGOS RADIOLOGICOS;

CRANEO; Es normal,

TORAX; Corlo sin aparentes lesiones óseas agregadas, ni mayor-
cifosis dorsal, Diámetro antelOposterior aumentado por abomba--
miento esternaL El corazón, los grandes vasos y los pulmones son
normales,

COLUMNA DORSOLUMBAR y PELVIS; Escoliosis, pelvis asimé-
frica y cifosis dorsalumbar y marcada acentuación de la lordosis-
lumbosacra. Vértebras aplanadas con prominentes espolones en -
su superficie anterior y zona media, la pelvis con profundos ace
~abulos permiten cierto grado de ¡ulación, Contenido abdominaf-
normal.

HUESOS LARGOS; epifisis irregulares con núcleos de osificación
inmaduros paro la edad, diaFlsis corta con cierto grado de angula,.
clón media!. En los manos los huesos son tubulares y las epifisis -
del metacarpo se ven alargadas,

Resúmen; múltiples alteraciorles esqueléticas, principalmerlte de la
columrla y de la pelvis y manos que hacen corresponder o:

SINDROME DE MORQUIO,
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:NAlISIS DE CASOS,

J

CASO "A".
- I d d de doce años. -

Paciente fallecido hoce dos anos, a a e a h'
Los datos fueron tomados de SUexpediente de are !VO,

rd d 'a gnóstico de sín
L d d de esl'e paciente de acue o a SU!,. -

drome d: eH~nterg queda comprendida en el límite de v,da que se -
ha señalado para este síndrome,

bl
.. - los hallazgos físicos, SUPOS!

Ei diag~st¡co se esta <:~c~~Ro By HEPARITIN SULFATO B
¡¡viciad para CO~D\~°

do
IT¡N.~

d ntes familiares de niños con slm.!.. reloc!or.an an,ece e
' d

g .
en onna,. y

f" d él Pbr 10 que se cons'
ero que .os

lores coracteríst,icas '.s!~as
e

I 'eran de sexo masculino, por 10 -
familiares anten~res s!mdes,a~, oda 01 sexo, Estableciendo el --
toní'o correspondla a herencia I'g
diagnóstico de Síndrome de Hunter.

I

'=

CASOS "B", "C" y "D";

hermanos, El diagnóstico se est~
Estas pacientes las tres son

"

. t "cas físicas Y la -
" d i\ o r sus caracren sbjeció ~n lo m,aYO~e

eC~~~:OITIN SULFATO B, ,En las otras -
presenc,a en Orina

b cterístlcas físicas simdares, se con-
dos hermanos, al o servar

d
cd

l
ra

'a de Condroitín sulfato B -
r" - a la comp robación e a presenc'ere o

' t ',
los cuales fueron pos, 'vos,en OflnOg

f " "'0 no ha y antecedentes familiares de est'as - -
En esto am I !

"

afecciones,
,

n el ro óslto de buscar rehab,-
Estos pacl~~tes acud,~ron

C:ro atob~ervar el curso natural -
Htación o curaClon °

l
rto

h
~.éd,c

ay
a'

o
P
r que era Proaresivo en forma pa~. drome en a 'la m, ~

d 'de este SIn ' - I boració n Poro su estu 'o,
latino, ya ro se contó con su co a

I
I
I
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CONCLUSIONES:
~

1. El diagnóstico de mucopolisacaridosis en sus variantes de -
Síndrome de Ivbrqu;o y Síndrome de Hunter, fue realizado
en forma incompleta, porque se basó únicamente en la pre-
sencio o ausencia de mucopolisacáridos en orina por medio
de su demostración en Spot test, y los rasgos característi--
coso De acuerdo o lo revisión bibliográfico realizada, se-
sobe que éste no es específico, de acuerdo a la nuevo cla-
sificación referido al inicio de este trabaio.

2. Este diagnóstico incompleto de los mucopolisacaridosis es-
por la falta de recurso de laboratorio especializado poro -
tal fin.

3. De acuerdo a la revisión de los expedientes clínicos, no se
reaHzó consejo genético con los padres de los niños afecta
dos" siendo de vital importancia, para padres e hijos.

-

4. los padres de famiiia por falta de orientación adecuada, -
adoptan actitudes negativas hacia estos niños.

5. No necesariamente tienen que aparecer razgos físicos ca-
racterísticos paro ,n,dar el diagnóstico de mucopolisacari
dos.s.

-

6. Se tiene que incluir en el diagnóstico diferencial de niños
con antecedentes familiares inespecificos, o atipicos, como
sordera, ceguera, problemas de oprendiza¡e y personalidad,
o estancamiento paulatino en su desarrollo psicomotor.

7. El manejo de estos ni ños tiene que ser reo Iizado po r pedi o-
tra., genetista, psico!ogo, trabajadoro social, obstetro y en
algunos casos ortopedista.
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,

8. La~ mucopolisacaridosis ron considerados raros en nuestro
pOlS, pero no es que no se'

-

estudiado e n e d
presenten, SIno que no se les ho-

forma a ecuodo.
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RECOMENDACIOt-1ES:

L Fara e~tab!ecer el d¡agro'~t1 co correcto de mucopo lisacad-
dosi!!; segq,¡ir el esquema recomendado en este trabo¡o, según

la bibl iogrofra reciente.

2. El estudio de un coro de mucopolisacaridosls no se lim1te -
ún,camente 01 paciente afectado, Sino que tiene que In- -
eiui r todo su árbol fomH1or, mínImo en tres generoc1one~.

3. El trobalo de mane¡o de e~tos pacientes seo en formo multi-
dIsciplinario, con el grupo de médicos y especIalistas

¡ndi -

eodo en lo conelus16n número 7.
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