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INTRODUCCION:;

Es el propésito del presente trabajo de investigacién, dar

a corocer la nueva clasificacién referida o mucopolisacari -
dosis, basada en la conjugacién de hallazgos clinicos, radio
l6gicos y bioquimicos, a nivel enzimatico, y los esquemas =
diagnSsticos utilizados para establecer cada uno de los dife-

- rentes sindromes. Se da primordial importancia también al -
diagndstico prenatal de cada una de estas afecciones, por -
el valor que desempefia en embarazos posteriores, en pacien
tes femeninas catalogadas como portadoras, B

Asimismo se analizan los casos que hasta el momento se -
han logrado diagnosticar y clesificar como tal en la Direc--
cién de Asistencia Educativa Especial durante los afios de -
1977 y 1978.-




GENERAL IDADES.

CLASIFICACION DE LOS CARBOHIDRATOS:
Los mucopolisacaridos son pohsacandos umdos a pro’re:nas, -
forman un grupo de gran importancia desde el punto de vista~
histolégico. Se ies apllco a veces el nombre genérlco de mu- e
cinas, El nombre mucina es una designacién gemral quese a_
pllcu a varios compuestos, desde las secreciones muccideas ws,._-_.; o
cosas y fransparentes de las células caliciformes % ofrgs celu = i
las epiteliales secreforas, como las de la mucosa y. de. lus glani s
dulcs del infestino, hasta el cemento o substuncla cmorfo en -
tre las c&lulas y fibras del tejido conectivo. Puede durse la SI.",
guiente clasificacién histoquimica de las mucines. (33, 34),

MUCINAS ¢

1. MUCOPOLISACARIDOS: =
mucopo lisacaridos écidos.
mucopo lisacéridos neutros .

2. MUCOPROTEINAS: T el
(mucoides) y glucoproteinas.

En los mucopolisacaridos tanto acidos como neu%ros, e[ prm—_. :
cipal carbohidrato es la hexosamina. ‘

IS Tetel

MUCOPOLISACARIDOS ACIDOS:

El segundo carbohidrato es dcido hexumdnico, estas substan -
cias con frecuencia se unen a écido sulfdrico formando, esfereSH-.,_,_
y también pueden unirse a proteinas. El mucopollsocundo aci-
do més simple es el écido hialurénico, forma parte de la. subs- -
tancia basal en casi todo el organismo y es esgsec:uimente qbun:: ‘
dante en el Ifquido sinovial, humor vitreo y jalea de Wharton =, .

SAR=ngi



del cordén umbilical. Consta de unidades de disacaridopolime =

razas (Gcido D-glucoronico y N-acetil D-glucosamina). (34).
MUCOPOLISACARIDOS NEUTROS

| C?_':’hé,"e” hexosas simples (en lugar de écido hexurdnico) -
co'mo_rserzgundo carbohidrato. Son menos importantes y menos ny=
merosos que los mucopolisacaridos a idos y también menos cono-

cidos.  La quitina y las cépsulas de ciertos microorganismos, por

eiempl"o lc:; homgos, neumococo y algunas partes de ciertas muci
nas epiteliales (epitelio géstrico y glédndulas de Bruner del duo =

deno) son mucopolisacaridos neutros o los contienen. En general

~ los mucopolisacaridos neutros estén unidos a proteinas.

QUIMICA DE LOS MUCOPOLISACARIDOS ACIDOS DEL TEJI- |

DO CONECTIVO:

Los mucopolisacaridos écidos estructurales (enlaces beta) -
del tejido conectivo son sintetizados por los fibroblastos (en el
aparato de golgi) y reficulo endoplésmico liso vecino y forman-
la substanciea de base o la matriz en la cual se encuentran inclui
des fc.:s fibras de coldgena, reticulina y elésticas. Los mucopoli=
sacaridos dcidos con enlaces alfa son producidos por las células-
cebadas. Quizé el complejo final proteing - mucopolisacarido -

W U
écido v o > . .
ido varie segin el lugar y la variedad tisular. Ciertas enzimas,

como la papaina, y otras substancias que liberan fermentos proteo
.li:tll.cos de algunos lugares en las células del tejido conectivo por
| e.|‘emp.|0-un exceso de vitamina A, pueden romper el enlace entre
’ I.'u; profeina y el mucopolisacarido.

PaMENIE

fua Sefra‘hndeUn polinero grande écido glucuronico y acetil -
:qid OSGMIMf con Fnluce 1-3, 1-4. En general corresponde a te-
[idos ricos en agua, como liquido sinoviai, humor vitreo del ojo,
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~ jalea de Warton y material que infiltra el tejido conectivo en
el mixedema.

SULFATO A DE CONDROITINA:

_ . Se trata de un polimero de écido glucuronico y N-acefil -
galactosamina. Ge neralmente es sulfatada, pero veriando la
cantidad de azufre segln el tefido, por ejemplo es baja en la

: _céfr__neq,_ Es tipico de cariflago y nofocordio.

SULFATO B DE CONDRO ITINA:

Es un polimero de écido idurénico y acetil-galactosamina.
Por su componente especial, el écido urinico, muestra acfivi-
dades de tipo heparin (también se llama heparina beta), por -
ejemplo, evita la formacién de trombos y la coagulecion de -
la sangre y aclara el svero lipemico. Es el principal mucopo
lisacarido sulfatado de la piel y existe ademas en las paredes
de los grandes vasos, como la corta.

SULFATO C DE CONDROITINA:
En cuanto @ composicién de subunidades, solo difiere del -

sulfato A porque el ester de sulfato se fija al carbono 6 de la
galactosamina. Es ebundante en el cartilago del pez.

SULFATO DE QUERATANO:

Difiere de los otros en su subunidad bésica que es galacto
sa y acetilglucosamina. Se encuentra en el cartilago y en -
la cérnea. En cierfos érganos por ejemplo las costillas, los-
queratosulatos substituyen progresivamente al sulfato A de —-
condroitina en los ancianos. '
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masculino en el momento de la pubertad. Entre 75 v 80% de -
esta excrecién normal corresponde @ sulfato A de Condroitina,~
el suifato By el suifato de heparitina representan, el resto; apro
ximadamente una muestra consta de 75% en la excrecién uri na-
ria normal, consiste en una mezcla de sulfatos Ay C de condroi

tina, con sul fatacién variable (34).

HEPARINA:

; Es; =!{r:;p?i|m?ron de écido glucuronico y glucosamina, que con
:;efneg‘aci o idurénico. Esrico en sulfato. Es producida por las =
células cebadas y se almacena en los grénulos de éstas.

- SULFATO DE HEPARITINA: (MONOSULFATO DE HEPARINA) AL R ‘ \ .
PR s -d i . MUCOPOLISACARiDOS ACIDOS EN CONDICIONES PATO -
pO?iCIOﬂ el sulfato de Heaparifina parece distinta d LOGICAS: l | . G A
La de la heepem na; por ejemplo, contiene menos sulfato, y pm:e f .
e sus aminohexosas son N-acetiladas. Constituye una impureza

Todavia se coroce muy poco. La cantidad de &cido hialuré -
nico sulfatos de condroitina y heparina de la dermis disminuye -
con la edad. Hay aumento de su excrecié n urinaria en varias -
enfermedades de la colégena como ¢ lupus eritematoso, fiebre -~
reumética, artritis revamtoidea, y escleroderma, asi come fam--
bién en el sindrome de marfan, glomeruonefritis, cirrosis hepéti-
ca insuficiencia cardfaca congestiva hipertensién esencial, dia-
betes sacarina y algunas neoplasias. También se encuentra alte
rada su excrecidén urinaria en el mixedema, hipertitoidismo, - -
acromegalia, hipercorﬁcosupmrrenalism y enfermedad ‘de oddi
son. Pero las ano malias més rotables y las més estudiadas en -
cuanto al aumento en la excrecidn urinaria de mucopolisacari -
dos son los diferentes sindromes englobados en las MUCOPOLI-

SACARIDOSIS.

METABOLISMO DE LOS MUCOFOLISACARIDOS ACIDOS:

e Loﬁglﬁucosa represenfa el precursor de e hexosamina y del a-
cido -Uf’O:‘plCO,' o través de los nucleotidos uridindifosfaio de acefil
gucossmlna y écido uridindifosfoglucorinico, respecti vamente | [a
energia viene del trifosfato de uridina. 48

4 Lo;s- rflucopoiisacaridos écidos representan una reposicién acti
v%&?l. écido h‘iigrénico de la piel tiene una vida media de dosy
lgzzlc‘nd.:w&mrjx?; L: dfa iosns?Iﬂfufoas d? condroitina de siete a
e i' : pidéz de reposicidn disminuye en la diabetes sa-
i r ras administrar esteroides de corteza suprarrenal. La sin
mi:.]:; '@ reposicion aumentan por efecto de la hormona de creci=
ﬁi.g'méf; .-;;;s:;;:an;hg?xina, en e[ h.ipoﬁ:o'icl“ismo y. el hipopituita-
I o . emente el dcido hialurdnico del tejido co~=
. y disminuyen jos sulfatos de condoitina. (32)

Ademés es frecuente encontrar en la orina en los pacientes -
con osteogenesis imperfecta, arfroosi'eon'ichisp‘.[_usiq;-.;he_gedii'urio
y los nifios en crecimiento con exostosis mioltiples; (33} cn

CIFRAS NORMALES DE EXCRECION';:

sty b B

La excrecién urinaria norm

L \ i arl - e L3 *£ 0

o SLE L a normal de mucopolisacaridos écidos v
a de 3.a 15 mgr por dia (segin el méiodo), es mayor en el sexo-

6




- POLISACARIDOS

o -;-Acidc'_)‘ hialurénico

Condroitina

‘ 4¥Sulfdf6 de
Condroitina

- Sulfato de
- Dermatano

~ Sulfato de
" Queratano

ey 1

i e

. Heparina

HISTORIA:

América,
de Morquio.

CONSTITUYENTES

Acido glucordnico,
N-acetil-D-glucosa-
mina.

Acido glucurdnico, N~
acetil-D-galactosamina.
Acido glucorénico, 4-
sulfato de N acetil
D-galactosamina

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

Galactosa, 6 sulfato de
galactosa, 6 sulfato de
N-acetil-D-galacfosa
mina. ¥

6 Sulfato de glucosami-
na, 2 sulfato del acido-
glucuronico, écido idu-
rénico.

LOCALIZA

Liquido Sino

Cornea

Cartilago

Piel

Cornea

Pulmén

‘g “ ;
aw ~ Es en 1884 cuando se inicia el estudio de los mucopolisaca=
ridos con Krukenverg, quien aislé un polisacérido del cartilago.=
Dyl fue el primero en denominar los mucopolisacéridos a las =
hexosamines de origen animal.

Eni897 Osler describié caso de cretinismo esporddico en e
i luego Mistakenly calificé como los primeros cOs0s™

_ En 1900 Thompson en Edi mburgo, estudié dos pq_g:ieeni“e's‘ que
no publicd y que retrospectivamente Henderson mnsndgm que
se tratabe. de los primeros cusosrde‘Si’ndro me de Hunter,

En 1907 Berk'hqh %epo 6 un caso de Sindrome de Hunter, -
como un caso de escafocefalia. e ST DL

En 1910 y 1915, Bankert, Painton, Langmead y, Shuterland

i i aio, en-Londres.
_describieron varios €asos de Sindrome de Mergiogien Lq_ﬁdr

El prototipo de las mucopolisacaridosis fue descrito en = =
1919 por Gerirud Hurler, junic o Vo n Pfaunder, pqr,lg‘ que -
también se le denomine Stndrome de Pfaundler-Huler. .

En 1917 Hunter reportd los primeros casos dei, Sindrome. =
que lleva su rombre. Pero es Wolff en 1.942:, quien demues -
tra que era un pudecim“iento con herencia ligoda.al sexo.

Jewesburg y Spence €n 1921; Putman y Peika_rlgenl%% y
Helinholz y Herrington en 1931 describieron el smdromeR iﬁ—
Hunfer, pero los principales casos fueron reportados por Reily

en 1935,

En 1929, en forma independiente;, Luis N\orquio;-en._._‘um_x -
guay y Brailsford en Inglaterra; describieron los primeros ca~
sos del Sindrome de Morguio . 2o T

sanfilippo y Col en 1963 publicaron el pf;ime.ij iﬂ‘sP de es-
te sindrome, Pero en 1961 la Dra. R:th Harris habia descrifo
las caracteristicas clinicas de este si “d,@me'- oponan ‘
I[Suranfe mucho tiempo fue di ficil la diferepciqg__ié.n-;@:xgc,-
tg entre un Sfndrome de Hunter y Hurler, habia fendens:na a
confundirlos entre si, o con acondroplasia, escafocefalia y -

o T et -
i i i ventre la.
crefinismo esporédico. También existia co nfusidn;entre;ie




’ a.g'nfennedu'd de Morquio y varias displasias esqueléticas.

E‘. ( 3 ; s
Ak n 1941('3 se es.fqbllemeron las caracteristicas hereditarias de.
ucopolisacaridosis. Segin la revisién de Henderson He 57

sos, d
5, de los rep?l:i'ados hasta ese entonces. En 1960 Hienz h
una nueva revisidn con 527 casos omakie

1 d ——— :

- ]9_5&2 zr:)mujac;:on de Mucopolisacaridosis fue dada por Bra

i } g spués de su descubrimiento de una substancia parec .
ondwitin sulfato, en el higado de los pacientes dep}jur;:;

i P

Do rfman i
o iH@y Lf|ne; en 1957 demostraron aumento y excrecién
nte anémala de mucopolisacéridos en orina de estos 3

cienfes, e iniciaron | S
n la descripcion de . =
dosis. pe tres nuevas mucopolisacéri=.

Vi
Ulfme:;:]::f:-z;); H‘;m{ :? 13343 puntualizaron que los componenti
: s del higa e los pacientes d ¢
; e Hurle i
cadores de un desorden de los depésitos de lisosomas e

En 1982 e _ »
. rl Dr. Harold Scheie y col. describieron por primera
en s;u;:rrp‘:| ? es con caracterfsticas clinicas de Hurler, manos ==
@ por la compresién del . 7 ——

el nervio med| i ]
del ¢ % iano a nivel del tunel -
| cquOp denominéndole como Stndrome de Schele | tunel =

En 1963 e s, Pi
e, n Pt:f:;, Piere Maroteaux, Lamy, Leveque y Marie,
o a entidad con resgos ciinicos parecidos al sii
e Hurler, y que se presentab os al sindome
e presenfaba tanto en hombres como en mujeres;:
e pri n.cnqu.Es caracteristicas alteraciones orgénicas i
marc con deterioro mental minimo. Los casos fueron re=

portados como enin; !
o e 3 Y ismo i - -
Maroteaux=Lamy. polidistrofico y luego como sindrome de =

965

En 1965 Danes el ;
copoliiaeaRdssis OY Bleurn inician las investigaciones de las mu=
S porel cultivo de tejidos, demostrando la pres

:‘;l 0

tipos diferentes.

cia de octimulos metacrométicos en el citoplasma de fibroblas
tos cultivados, fomados de piel de los pacientes.

En 1966 Mckusick clasifics las mucopolisacaridosis en seis
Segin el tipo de mucopolisacarido excrefa =

do por la orina.

 Desde 1968 en adelante, Neufeld y colaboradores y algu =
nos otros investigadores, han iniciado la perfeccion de téeni-
cas para el cultivo de tefidos, bioquimicas, para aclarar las -
lesiones moleculares de las mucopoﬁsacuﬁdos‘is, Que trajo -
cormo resultado el establecer una reclasificacién a la realiza-
de anieriormente por Mackusick. Lo fundemental de esta nue
va clasificecién fues el comprober que el sindrome de Hurler-
y Scheie eran por la deficiencia de la misma enzima, desig-~
héndoseles como MPS IH y MPS [IS; Hunter fue subdividida en
dos formas, una severa y una débil, MPS I1-A, MPS 1i-B.

DIAGNOSTICO:

—olisacaridosis por las caracteristi

El diagnéstico de mucop
es decir, cau-

cas de heterogeneidad genética que presentan,
sos genéticas miltiples dando un fenitipo similar, y de pleo--
tropismo, es decir, un sdlo gen produciendo diferentes mani=-
festaciones ferotipicas; requiere el establecerlo tanto fenofi-
picamente como por su genotipo. El genotipo serd determina

do por la medida del producto del gen, o sea, una enzima o~
sea el "factor correctivo® (enzima ausente), mienfras el feno-
tipo serd establecido por la historia natural de la enferme- -
dad, tipo de herencia, signos y sinto mas fisicos, cambios ocu=
lares, hallazgos radiolégicos;, tipo de muco;mlisucuﬁduria,
hallazgos hematolégicos por medio de frote periférico y médu
lo ésea, y morfologfa tisular (microscopisa de higade, piel y -

culiivo de fibroblastos).




e o dere'rmf'ﬁac'
_ i i6n del genotip icke |
se trata de estqg : - potTeviSistimpanianat ndo -
establecer el diagnéstico prenatal F;] 4 l:":I'CI cluu.ndo <
F ra g evg =

luacién i
médica del emb
de aborto rerapéuf;comggrazof por constituir indicacidn absoly
el anélisis del Iiquido (13); SegGriLogan (1) el valor que e | \ T 1
nidtico ) - 0 5 i |
mas, sulfatos y cultivos de fib leﬂm la determinacién de enzi = e s € ses8na
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 HERENCIA:

El patrén de herencia para todas las muco polisacaridosis
qutosomico recesivo, a excepcién de la Enfermedad de Hunter
es ligada al sexo. Estas afecciones pueden aparecer en cual
grupo étnico (11). La incidencia fotal de las diferentes m
sacaridosis presentan dificultad para determinarlas, porque h
cha vorigbilidad entre las diferentes entidades, Cyril y col.
cen referencia @ una mayor (11) frecuencia encontrada, realis
en instituciones cerradas destinadas para deficientes mentale
basadas desde los hallazgos fisicos clésicos, hasta signos fisico
pecificos o considerando exclusivamente el refraso mental,

Segln varios autores, coinciden en considerar el Sindrome |
Huler como el més frecuente de todas las mucopolisacaridosis:
ter (30) da una frecuencia de 1 por 10,000 nacimientos, mie
que Thompson (29) da 1 por 100,000 y la frecuencia de portador
es alrededor de 1 por 160, Mackusick (25) da una frecuencia di
por 40,000 nacimientos vivos, para el sindrome hurler.

Como el patién hereditario que siguen es autosomico re
es caracteristico que los portadores permanezcan completam
asinfomaticos {30). Deda la importancia que tiene el determine
un portador, se han llegado a perfeccionar ciertos métodos. |
dose con la deteccién de reacciones metacrométicas, en célu
tejidos, glébulos blancos y fibroblasfos. Dando resultados bas
satisfactorios para las diferentes mucopolisacaridosis, a exce
del sindrome de Morquio, porque el mucopolisacarido afecto sé
cuenfra depositado en mayor cantided en cSrnea cartilago y hu
en crecimiento, por lo que no hay aumento intracelular. La me
cromacia tiene la desventaja de ser inespecifica. Posteriorm
inicié el cultivo de fibroblastos en todo paciente sospechoso de
portador; pero considerando (29), que la combinacién de los dos I
LQdCPS' anteriores aporta mayor confiabilidad a los resultados obt

os.
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SINDROMES CLINICOS:

CLASIFICACION DE LAS DIFERENTES MUCOPOLISACARI -
DOSIS: Segln Mekusick 25)-

HERENCIA BIOQUIMICA

SINDROME

] Hurrier .Au‘i’osomicu recesiva Condroifin Su'ifi
' to B

. ' Heparitin Sulfafo

Ligada al Sexo Condroitin Sulfa

il Hunter K |
Heparitin Sulfafo |
i1l Sanfilippo Autosomica recesive Heparitin Sulfato |
IV Merquio Autosomica recesiva Keratosulfaio
f i i itin Sulfa-

i Autosomica recestva Condroitin
V Scheie 3
Vi Maroteaux Condroitin Sulfa=

rote ‘

Lamy Autosomica recesiva to B,

CAMBIOS OCULARES:

ce tenfa la impresién que el princi.
ocular se encontraba localizado a
se ha llegade @ comprobar ==
los sTndromes de Hurler, Schei
los sindromes de Hunfer=

ocalizadas @ nivel de-
. o
n afeccion

Hasta hace una décade,
ol o Gnico cambio @ nivel U
nivel de cérnea. Tal afirmacion
(11), que es verdadero s3lo para
Morguio ¥ Maroteaux-lamy; y que €0 |
y Sanfilippo las Jesiones se encuentran e
retina, En los cuatro sindromes anteriores que Tl

1




corneal, &: i i
o fmfﬁ Sf? se eifipleza a manifestar en la infancie, siendo desde
j-‘r;'z:é'ﬁ"fe :cc;-'nch!?-e? @no; en adelante y demosirabla casi excfu‘s'.ivd. §
e = ar;pc:m e hendidura. En cambio en las otras t-:.lo's:l .
'éi-nﬁ -hdsf. ”_dre nnlé”ﬂna; la edrnea exfernamente son clu.ms ,-..\‘;Bn.
h tli después de la segunda o tercera década de la % e
g obrevivir), cuando se puede descubri o i
ubrir un fino halo corneq

(11)

En todas | ' gt b
st mS_ ?; Eiﬁmpohsacandcms aparece atrofia Sptica, su pa
dad de ung fs ?“ ien establecida, pero se considera la PosiLiiipg
e a ro,dm iecumdarm a infiltracién del nervio éptico y
2sién por depdsitos de écido : E
! s mucopolisacérido .
oculares d 2 ; P Gridos, Los dafios=
des de Mge L5 el intensidad se han observado en las enfer dﬁos-
rquio y Sen filippo. S SO .

HALLAZGOS RADIOLOGICOS OSEOS:

Es im indi i :
" esqueie;;ze;i;rzd;iloeie el a}egyuzar’u;;n estudio radiolégico de todo =
- Smdmmgsarg .iagmstlco y diferenciacién de cada -
U ,h sﬂ’osi hallazgos pueden ir desde cambios =
L e s u'si’ci as severas deformidades esqueléticas,
I A ;;n e fundmme de Morquio. Ademés es de —=
L ) ;::%qaen%ef puesto que algunos sindromes fen
U il videntes desde el nacimiento, mientras = =
e specto normal y serd h i
ot mal y serd hasta a partir del segundo -
e ai'pr’trneams'mﬂmi‘"tasf‘t:ici‘@rmas[r ejemplo de es
- S mefkle Niprqum., Ademés es necesario pard =
rrecfamente el diagndstico diferencial. (10) i

MUCOPOLISACARIDURIA:

- De acuerdo Alas
B T o o orey e e o vty
'.;'M]\'sacé&ﬁ'dds‘i's cong %ncapqi de cada uno de los sthdromes de muco
S ste en la gusencie de una enzima espec?’ﬁc-asr :
; ;

o que proc
lo que produce por consigui
stgul o |
guiente, el aumento intracelular del muce

copolisacérido afectado. La separacion

para su degradacién, lo que -

polisacérido carente de enzima
&n urinaria de fragmentos -

conlleyva un aumenio en {a excreci
mucopolisacaridos.

os mucopolisacéridos en la orina s e
dos de Iaboratorio. Pero es-
n especificamente el mu -
de mucopolisécaridos
puede ser necesaria en pacienfes atipicos, y €n los cuales los
otros medios diagnésticos o an aportado mayor %r-ar1"';c‘>a""q‘:r,n;xt::i’‘rSng
o zuando el diagndstico es prenatal (3)- Anteriormente pare-
realizar estas determinaciones se requeria de regular cantided
de orina (de 20 a 50 cc), pero ahora estos exémenes pueden =
realizarse, con una gota de oring, en un lapso de cinco minu-
tos, con el méfodo de Screninng test, o spots Tests, un método
econdmico y ventajoso en las consultas externas de

Lo determinacién de |
realiza con una variedad de méto
tos métodos en general no determina

funcional;
hospitales pedidtricos (11).

HALLAZGOS HEMATOLOGICOS:

‘Para descubrir los hellazgos hematolégicos son suficientes-
el realizar un frote periférico ¥ médula 6sea. Los linfocitos =
periféricos pueden parecer de forma oval o redondos con in -
clusiones citoplésmicas metacrométicas {30), ocasional mente =
los diédmetros de estos cuerpos van de -

rodeadas por un halo;
0.3 - 0.6 microns y pueden ser vistos en 8.5% a 42% de los -

linfocitos de los pacientes. Pero asfos hallazgos son fenéme--
nos inespecificos para las mucopolisacaridosis. A estos se les

ha dado el nombre de Células de Alder y Células de Reilly. -
En médula ésea se localizan la

s liamadas células de Gasser y
las células de Buhot {1 1).

MORFOLOGIA TISULAR:

Desde el momento que s€ descubrié el asumulamiento intra
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celular de los mu isacérid 25

gos en fodos los f:?izlsi.mi:?d?s’ 3 imcto la bisqueda de hallq
fableBRprans rinacin I“algunos patélogos han |legado a

Estos estudios han sidoni]i e»sEECIQIe;s = la "Célula Hurler"

L el qu;rjgidos P:”Inc;lpdlmeni'e hacia higado,
ol B ”');Hq& . Los principales hallazgos han sido Ig"
o AL as por memk:ranas llenas de material fi-=
fibrogranular estd fepre::: ;::525;0? Isfoqui’r?icﬁmeme el material
Ll e NIRRT mucopolisacéarido o u i
HUrT:r,osioL:og:rgc::'s'r;; Ic;r. Asi como se determing la czcl‘u?;ot?
ARG demm;:qd a Ne'l.ironu Hurler y las Neuronas de =
estudios representan Uiaa:;:dn;b:fn i Zebra. Los anteriores.
porque es necesario el microscopilgg:l(:i;::n?:;mnfe ofisfic 28

MANIFESTACIONES CARDIACAS

En todas las di
e amfs d|f;zr.enfes mucopolisacaridosis se han encontra-
copo”m;;d o c: :?vuscufar,y depdsitos intracelulares de mu -
os, ademds se localizan depésitos de colégen (4) .

Las lesion
es valvulares enco
. & nirade :
sido asi’ (20) s en orden de frecuencia han -

a) Mitral;

b) Adrtice;
c) Trictspide;
d) Pulmoner.

Tambié S0
arterias co mnn;iiz:‘-‘cit::n depoS‘st pequefios en la Tntima de las
a producir CUadm; c? i aﬁe';“? pulmonar, que pueden |legar=-
lones cordlacas wisi?u oesclerdticos (4). En general las afec—=
do en efapes finales d:l??s., Y.Cuundo se han diagnosticado han si
Los hallazgos de autooei asd diferentes mucopolisacaridosis (26). =
_han sido engrosamie fpsmi e estos pacientes, a nivel valvular —=
- sis mitral es sugerid nfo, sin encontrar caicificacién. La esteno -

gerida por la presencia de soplos fipicos diatolicos

% {'TI‘:‘

|
Algunos autores (20), consideran ra =
Itatorio de estos soplos. Finalmente -
lares conducen a producir =
va, que es general -
combinado con =

y presistolicos apicales.
rfsimo el hallozgo auscu
las alteraciones cardiacas y vascu
cuadros de insuficiencia cardiaca congesfi
mente la causa de muerte de estos pacientes,
tnfecciones del tracto respiraforio.

HALLAZGOS CARDIOVASCULARES EN LAS MUCOPOLISA -
CARIDOSIS. :

SINDROME BIOQUIMICA ALTERACIONES -
CARDIACAS
i Hurler B Sulfato de contmitina Alteraciones car - ‘

Sulfato de heparitina  diaces, regurgita -
cién valvular, afec
cién arterial, in-= |
cluides las corona- L
rias. ‘

B Sulfato de condroitina Reguigitacién val- '

Sulfaio de Heparitina  vular, afeccién ar
terial incluidas -~

las coronarias.

1. Hunfer

Sulfato de Haprifina Ninguna |
|
|

ill. Sanfilippo
Regurgitacién adr=

iV. Morquio Cerafosulfato
tica.

B Sulfato de Condroi= Regurgitacién adr=
tica.

V., Sheie
ting

Segin Mckusick, 1965, (26).
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OLOGIA QUIMICA

~ Les causes genétices de esios defectos enziméticos fueron. di -
- lueidados con mayor exactifud por Neufled y colaboradores. -
'~ chos investigadores iniciaron la base pare el diagndstico quimico-
 de las mucopolisacaridosis, basado en el descubrimiento de "facto
res correctivos" en cada uno de los diferentes sindromes de muco=
polisacaridosis. Estos estudios estuvieron basados en el uso de SO4
. marcado {como marcador) para demostrar la acumulacidn de MUco =
polisacéridos sulfatados en fos eultivos de fibroblastos de piel de -
pacientes incluidos en estas afecciones. Con los anteriores descu~
-brimientos précticamente se anulé la feoria etiolégica de las muco
polisacaridosis, que consideraba eren producidas por ung excesiva~
produceién de los mismos; estableciendo desde ese momenfo que =
era debido a su acumulacidn por deficiente degradacién intracelu~
lar ante la cusencia de una enzime especifica, poera cade uno d
. los diferentes mucopolisacéridos (24, 19, 29). De aqui’ se ha in
nuevos criterios en relacién g terapéutica, es la adicién de se=
ciones de células de gente normal a pacientes afectados, pem =
que por el momento no se ha tenido resultados optimistas. Estas se
Creciones fundamentalmente lo que fransportarian son enzimas liso
somieas (hidolasas deidas), pero que requiere métodos bastante —=
complejos por especificided de carencio enzimética en cada caso=
de mucopolisacearidosis (15). Ver cuadro No.

4 )

1

TIPO

CLASIFICACION DE LAS MUCOPOLISACARIDOSIS.
(Mackusick 1974).

ENZIMA CARENTE

SINONIMO  EX. URI
| ‘ ~ldumnidase
DS Y HS Alfel !dwoni ase
::g ggigéfg Ds Y HS  Alfe !-_;iqfu.p;nldcm
INTE HS Y DS Sul foidure nafo
fl-A HUNTER A it o
' DS Y HS Sulfoiduronato.
il-B  HUNTER B i "
SA HS Heparatan N sulfa-
l1i=A SANFILIPPO A .55 ” '.l :
1 B HS N=-acetil alfa gluco
il1=8  SANFILIPPO S.amiﬂ-;dasag ”. f
' ' Condroitin 6~sulfato -
b e 2 N-acetil-glucosamine
4-sulfato sulfatasa. |
v SegGn esta nueva clasificacidn es I-Sﬂl
i LM:‘hﬁgﬁ-{fAUX_ DS Arﬂwswii’qiastz-B ‘
£ LMﬁﬁ‘C()TBEAUXD DS Aﬁl-sulfafcsa B ,
Vil Ninguro C-4-5 Beta-glucoronidasa.

DS : DERMATANSULFATO

HS ¢ HEPARANSULFATO_
e o
5 : QUERATANSULFAT |
8—4-%: CONDROITIN 4 -SULFAO
EX. URl: EXCRECION URINARIA.
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CoLUM
bar, pro

= - S - ST -

- ALTERACIONES OSEAS RADIOLO GICAMENTE OBSERVAD

e E!I'.:js airea}?c:on??s radiogréficas de los huesos parecen ser
na malfuncién de los osteoblastos y condroblastos, secun:
s, secun

da
-

e :
a la acumulacién de mucopelisacéridos en ellos. -

CARACTERISTICAS RADIOGRA
RAFIC .‘
i . TR

I-H Sindrome de Hurler:

: !

es la responsable del enanismo.

- CRANEQO: Variando de acuerdo a cada paciente, lo més frecu .

temente
dmceF&inenconfrado es su ensanchamiento y deformacidn en tip
ge”i-a.:Fo l.co,d Eljpzﬂago de esfenoides se hunde y la silla furcap
rma de J, debido probabl I
‘, lemente a dos razones: prob
quistes aracnoideos o al nes: P
9 mayor temafio de los h i es
e S o ; uesos existentes
:;"ier s apofisis clinoides anteriores. Las suturas sagital y lam
i :prem?furamenfre, La base del créneo es gruesa. Las érb
on poco profundas. Generalmente hay hidrocefalia comunic ‘

A veces ha ié
: y también aplanamiento d i ¢
B e oo laes. (10, e los condilos del maxila

MANOS: i
IOS5: Durante los primeros afios los huesos tubulares de las

nos son los '
- que pueden ofrecer las caracteristicas de mayor impor

tancia diagnéstica radiolégi
g gnéstica radiolégica. Sus diafisis estén estrechadas e

proximal del segundo y qui
- y quinto met i er
les estéan l‘l-lp'o'iplésicusn i searpinie ek fo Sl

A VERTEBRAL: Lo més frecuente es la cifosis dorsolum =

ida por : .
lumbares |y i‘.l.apoEl} I:e hlpﬂplasm de los cusrposde-los cegrigiiy
'+ i segmento anterosuperior de las vértebras pre

s

+an defectos que originan las vértebras en anzuelo o en gancho
en el vértice de la cifosis.

COSTILLAS: Son archas en sus porciones lateral y ventral, -=
con corsiriceién muy acenfuade a nivel de sus extremidades -
paravertebrales. Dando una imégen de hoja o espétula. (10)

HUESOS LARGOS: En las diafisis de los huesos largos, los ==
trastornos diferenciobles se debena glteraciones del modelaje |
que dan lugar prematuramente o diafisis de mayor circunferen
cia con gruesas paredes corficales y cavidades medulares estre |
chas. El crecimiento asimétrico en longitud de los dos jados =
de la misma diafisis sobre todo en io s extremos distales del ra=
dio y ctbifo se dirijen ol uno haeia el ofro., La hiperconstric = |
cién da lugar @ unos metgearpianos con exiremos puniiagudos - |
y conoidales que dan forma de anzuelo, .

PELVIS: La caracteristica principal es la hipoplasia y esteno =
sis de las bases del ilidn, que produce su agrandemienfo. Es -
uno de los signos esqueléticos radiolégicos mas caracteristicos

y corstantes de las mucopelisacaridosis. Los huesos del isquidn
y pubis casi no son afectados. Es frecuente enconfrar esteno -
sis de las mitades proximales del fémur asociada a estenosis de

ias bases ilfacas. (10, 16, 22, 31).

i-S SINDROME DE SCHEIE:

Generalmente los hallazgos radiolégicos de este sindio
e son casi idénticos que el [-H, pero con menor severidad. -
principalmente se encuntran los huesos carpianos pequefios y =
deformided en garra de los dedos. En los huesos campianos y =
metacarpianos son frecuentes las glteraciones quisticas. Es - -
muy frecuente encontrar el sindrome del ténel carpiano.

Ademés se pueden enconirar costiilas ensanchadas y a |
R l
|

23




L

con hipoplasia de lo ¢1tima vértebra dorsal y ja primera
a iliacos ensanchados, aplanamiento y frag-
de la cabeza femoral. :

zada,
jumbar, coxe valg
" mentacién progresivos

hipoplasia moderada de -
opldsia moderadelde lasipore] .
o porciones basilar de los huesos
pos vertebrales son ovoides,

En nifios pequefios los cuer
con osificocién deficiente en la porcidn superior de los acetd

{i-A y 1i-B SINDROME DE HUNTER:

A4 iﬂs ha“g‘ngos radiolégicos encontrados son similares a I-H -
P on un grado de severidad mucho meror A bul
b ulos.

Lo apofisicdonioides es hipoplésica o falie:

=
X!

1A y 111-B SINDROME DE SAN FILIPPO;
Las bases del segundo ¥ quinto metacarpianc son c6ni-
presentan la forma estrechada ‘rjc_a{rmai, Las

Las alteraci nlas ;

teraciones esqueléticeas radiogréficamente observables

o estén inclinadas entre=
. 1

FH! ne pCl &5 e eﬂgﬂ)sumien‘io d p ¥ ]

cos, pero sus diafisis
extremidades disteles de cobito y radi
5T, todos los huesos se ven osteoporoticos.

Corfarme avanza sU evolucibn, se va produciendo de -
 bilidad muscular general ¥ regicnal, la cual se ha etribuido @
compresién espinal a nivel de las vértebras C1 y C2 secunda -
g a la hipoplasia de la odonfoides de fa C2 con lujacién pos

rerior de aquella.

1}
~ grave gsdP;;b“IHe e f?UGhos.de estos nifios con refraso mental -
“ean%esy . 5‘2 ;: uus;nc:? je‘ signos elTnicos diagnésticos convin-
EEnies; n specha el diagndstico d isacar _
o A o de mucopolisecaridosis, por
Qg (|coma defsctar nurca; gosdarionestos pacientes =
| -n&ﬁ"ee > l; instituciones para refrasados mentales con el diag-
stico de retraso mental inexplicable” (segin Spranger) (32)

bgico se establece

Generalmenie el diagndstico radiol
rtebral, pelvis y ma

&nicomente con los cambios de solumna ve

noss

1V - SINDROME DE MORQUIO:
Los principales hallazgos radiograficos de estos pacientes se i e & e o

| "‘E:I‘i@@l’l]aﬁlﬂﬂ c iﬂSiC gme ti
fg nfe (2] ai i f i /B |

\NO5: Aquf lo . ue 1-H :dente ademés la osificacién defectuosa =
C Aqut los cambios que {-H, pero es evi n !

B i ficn aparecen tempranamente, Los cam = de la porcién superior de lo epifisis de la cabeza del fémur.
. pifisaria de los huesos redondos de fas mufie ] ;
equefio tamafio y aparicién tardta. En edad tempra

me .'u:ﬁsﬂ o 0 o
isarios son los que dominan el cuadro dismér

En el tipo Ao fipo discreto, las lesiones encontradas-
son minimas y s€ pueden lo calizar a nivel de créneo, costillas
elvis, columna vertebral estard rormal. Los huesos largos-

también estarén dentro de Ifmites normales.

Princi Ime fe se e 5
ncipalmente se enconiraré en todos Platispondilia gralia-




. - -
~ De los 14 casos estudiados, se observé que solo .en-ur%a‘I
~ellos (7.1%) se llevé a cabo el estudio post-mortem, Io
que nos comprueba que la incidencia de dichos estud
es baja, probablemente por los pocos recursos con que
cuenta, pero también habrfa que considerar el factor cL
tural de nuestras poblaciones en cuanto a este tipo de es
fudios. i

6.~ En un perfodo de 5 afios, estudiado en el Hospital Gene-
ral de Occidente, se encontré 22 casos de malformacio—+
nes congénitas gastrointestinales, ocurriendo un caso por
5%s ingresos al departamento de Pediatria.

7.- Las malformaciones congénitas gastrointestinales ocupa-
el 3er lugar dentro de las malformaciones congénitas-
generales. |

8.- La malformacién congénita gastrointestinal més comun =
mente observada fue Ano Imperforado (59%) siguiéndole
en su orden las Atresias en general (31.8%), estenosis -
del pfloro (22%) y otras (9%).

9.- Del total de nifios cor: malformaciones congénitas, el =
77% fue asistido por personal primario de salud (coma =

- dronas) y la gran mayoria de esfos parfos fueron partos =
eufésicos simples.

10.= La sinfomatologia con que se presentan las malformacio
nes congénitas segiin nuestro estudio, no difieren en ab
- soluto de las referidas por investigaciones previas, sien
do elles en su ordens vémitos, constipacién, distencién=

‘ ‘abdominal, hipotermia, diarrea.
hi

omplicaciones post-operatorias fueron en su orden=
potermie, infecciosas y alteraciones cardiovasculares,

12.-

13.~

icaci i -0 adecua-
reflejando éstas complicaciones el manejo poco

do de estos nifios.

&ni as
Se presentd aromalias congénifas concurrentes :l las (zrﬁ

i en; 9
i’ﬁo‘gﬁesﬁnaﬁes en un 37%; siendo éstas en su OTCen; g

tourinarias (18%), cardiacas (4%), oiras (14%)-

L . Uus
No existen métodos de deteccién femprc;nu de:m?mmail;n
‘ i g un tratamien-
géni temala, lo que dificulta un B
congénitas en Gue e
‘ ifo, como para el nuclec
to eficaz, tanto pard el ni z Sl
liar, contribuyendo lo anteriora que el prondsfico d
¥

mismos se agrave. |
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OBJETIVOS ;

- : |

1.- Corocer por medio de la revisién de los expedientes clf
nicos de los nifios diagnosticados como mucopolisacari =
dosis, en la Direccién de Asistencia Educativa Especial,
los métodos utilizados para su diagndstico.

2.~ Estudiar el arbol gensalégico de cada uno de los pacien
tes diagnosticados como mucopolisacaridosis.

3.- Hacer una revisidn bibliogréfica sobre el tema de las mu
copolisacaridosis.

4.- Dar a conocer la importancia que tiene el diagndstico -
p q
prenatal de estes anormalidades.

5.- Dar a corocer la nueva clasificacién de mucopolisacari-
dosis basada en hallazgoes clinicos, rediolégicos y bloqm c
micos.




JUSTIFICACION

No existir mayor conocimiento sobre este tipo de

pacienfes en nuestro pafis.

Catalogar gran cantidad de pecientes Gnicamente
como retrasados mentales, sin realizarle estudios que in-

vestiguen su afeccién especifica.-
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HIPOTESIS

El diagndstico de mucopolisacaridosis en cualquiera
de sus variedades de presentacién, se realiza en efa

pa tardia de su evolucion.

No se cuenta con fodos fos medios diagnésticos de -

laboratorio para hacer su confirmecion y relacion

clinica y rediolégica de estas afecciones.




MATERIAL Y METODO:

Pare la realizacién del presente estudio, se revisa =

ron los expedientes cifnico s de los nifios diagnosticados co

'mucopoi'i;su’ca-r‘ido‘sfél:sf en la Direccién de Asistencia Educativa- |

especial, y estuviesen en el archivo clinico.

Ademés se realizé una revisién bibliogréfica sobre-
el tema, fratendo de abarcar lo més reciente en relacién a - -

diagndstico y su clasificacidn.




O ru

Paciente masculino de ocho afios once meses de edad, pro=
de embarazo @ *&rmino, parfo pro longedo, atendido por mé
o paiticuler. Pess 7 libras ocho onzes. Al nacimiento p?esen
aba dos hernias, une umbilical y otra inguingl.

Su desarrollo psicomotor fue lento, principié a eaminar a -
los 2 afios seis meses, tuvo dificultad para arficular scnidos gutu-
rales, desarrollo pondoestatutal bejo.

ANTECEDENTES ¢

ig) Caudro femiliar: hogar integrado, segundo hijo de dicho -
hogar, el primero de sexo femenino.

b) PATOLOGICOS FAMILIARES: Tres tfas maternas han teni
do siete nifios con caracieristicas fisicas similares a las ==
del paciente, presentardo retardo psicomotor progresivo, -
falleciendo la mayorfa en la puberted y adolescencia. A
ninguno $&7fe hizo diagnéstico clinico. En la familia hay-
anfecedentes de sordomudez y retraso mental. '

EXPLORACION CLINICA:

Constitucién dismérfice, su conducte es irritable, ienguaje
gutural, visién eparentemente normal, audicién no determingble,
calculos simples engativos, laieralizacidn indiferenciada; peso -
51 libres, talla 106 ems, créneo 55,5 cms, desviacion 1.3, F.C -~
80 X' tem. 37.7 °C. Créneo moderadamente aumentado de tama
fio, caras facies grotesca, tendencia al hirsutismo, pabelién de -
la oreja con implantacién baja. Ojos: conjuntivas congestiona-
des, cejas pobladas ebundantemente. Nariz: corta, chata. Bo--
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caz con labios hi : ‘
It o iy o i
Téraxs pequefio. Pulmones: ;es g PiEDRcE Cuello corto,
bdé . = piracién ruda. Corezén: normal.—
genqi;zelzgohﬁipa?r;n;galm ce 5 ams [,R.C.0; y hernla Umbil?;e:f': =
= fdiangeﬂdisple deligz; C;oiumna normal. Extremidades: terce -
A e i i 5; los dedos reduc;ida en longitud, piel se
rolégico s march 2 mmmio:ns_ superiores e inferiores. Neu=
@ con sustentacién amplia, no colabora en ningu-

na prueba.

I.C. 1. Retraso Mental

2,_ Cretinismo

3. Sindrome de Hunter.
EXAMEMES DE LABORATORIO

De rutine fodos dentro de irmites normales.

¥;3i_ 27.7 % normal 25 a 35 %
=4 10.09% normal 5a 13.7%

ORINA

CONDROITIN SULFATO B POSITIVO.,
HEPARITIN SULFATO B POSITIVO.
ELECTROENCEFALOGRAMA ¢

Récord anorm ERET
e nal por la pob ot ]
il po pO re organizacion de la actividad en for-

- ESTUDIOS RADIOLOGICOS:

Ninguno realizado.

ELECTROCARDIOGRAMA:
No se le practicé.
EROTE PERIFERICO Y MEDULA OSEA:

No se le practicé.

PRESENTACION DE CASO HpHs

Paciente femenina de diez afios cinco meses de edad, origi-
naria de Palencie, residente en esta capital, producio de parto pre
maturo, atendido por médico, aparentemente sin complicac’i'c'@ir\_es..:
No existen antecedentes de impertancia durante los dos primeros =
afios de vida. Crecimienfo y desarrollo motriz segon la madre ha~-
¢ido normal hasta los dos afios de edad. : 197
aboradora, orientada en tiempo -

traso mental, lenguaje sin-
dos los estimulos, aspecfo=

Examen fisico: Paciente col
y espacio, 1o revela el interrogatorio re
pmbiemas en su articulacién, alerta a to
caracteristico en su facies.

Signos vitales dentro de [tmites normales @ excepcién de fa-
Ilg 49.5 centimetros; circunferencia craneana: 49.5 centifmetfros. -
Piel blance gruesa, secd, con pérdida de su turgencia, cabello ofi
zo0 (pelote de elote). A la inspeccion moltiples deformidades en -
todas las articulaciones méviles, Nariz signos de rinitis crénica,~
cornetes hipertréficos. Torax:en pecho de paloma, cifosis, escolio
sis, lordosis. Pulmones: respiracién ruda. Corazén: normal (ala ==
ouscultacién). Abdémen: ro viscero megalia. Exfrem“idadesg acor-
famiento de miembros superiores e inferiores. Neurolégicos no hay
alteraciones en la sensibilidad, hay disminucién de su fuerza muscu
lar en extremidades. Marcha es anormal por genu valgun marcado.
ucidn de la coordinacién fina. Articulaciones: cuello -

Hay dismin >3 19
corto. Falta de amplitud de hombros, boca no la abre tofalmente.-
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Se obs‘e i
van dEfOII'HIdOdES marcadas €n COdO; muneca, omépicﬂ‘o 3
=

tSrax, columna, costi

, costillas, cadera, rodilla .

. i s y fobillo ;

pie plano. Falta parcial del equilibrio. Y s, Genuvalgum

I.C.sl. Retraso Psicomotor
2., Enfermedad de Morquio.

Exdmenes de lab i !
aboratorios los de ruting, i
i utina, dentro de [imites norma-

I'CON'DROITIN SULFATO B EN ORINA POSITIVO,
CASO E?CW:

Pacienfe femenina de tres afios de edad, producto de parto =

eutdsi i i
3 osico .ssmpie_: atendido por comadrona en su casa, madre mul
fipara, en su quinto parfo. ' "4

~ Crecimi i
Lrecimiento y desarrollo psicomotor adecuado para su edad

Hermane de Ca

[HEL so B. lgualmente co it

: g mo carach i 7
bello rojizo abundante. etteristica espegiey 2

; Mﬁd 5 e o i o
Meadre notd primeras deformidades hace ocho meses, al modi
¥

ficar paulating a, queidnd e
o mente su march quejéndose de i -
rodi E:i,,,s-. Feg; jandos fatiga y dolor en

Al examen: nin i ila i

Hosed\ xon n: nifia muy intranquila irritable, poco colabora-
) I:nojd‘I;)::s.l‘i;‘vos er:pconrmdos:' se observan en las mufiecas,~
SRR RN 0, eformidades éseas no dolorosas FHimi ‘
. parcialmente el movimi el

AN iento. Masa musculares poco desarrolla -

o con. sminucion marcada de la fuerza y fono. Reflejos os

- teotendinosos simétricamente disminuidos. No hay alteracién -

de l'ﬂ sensibili G d

AU I ,nS‘lbl'Ide re i H

LR e e, L n prominencia de 0l#i H H

re l '|- 8 | P ! i Oltimas COSH“GS bllﬂfe_

a8

CONDROITIN SULFATO B EN ORINA POSITIVO.
HALLAZGOS RADIOLOGICOS:
Créneo : dentro de 1imites normales

Téraxs corto pare su edad, discreta prominencia esternal, sin ma-
yor cifosis. El corazény los pulmones son no rmales. Las estructu
ras 6seos abn en Ifmites normales.

COLUMNA DORSOLUMBAR Y PELVIS: Discreta escoliosis con =
cifosis dorsolumbar con éngulo entre D-12 y 12. El esqueleto es-
osteopordtico, las vértebras planes con espacios amplios més o me
nos en su parte media. La pelvis con amplios acetabulos que per-
miten lujacién cefélica bi iateral de la cadera. Los nicleos de osi
Ficacién femoral pequefios por crecimiento retardado. El conteni-
do abdominal eparenta calcificaciones en el parengquima hepético.

HUESOS LARGOS: Los huesos largos de los miembros superiores -
son corfos con epifisis ensanchada y con cierta angulacién medial.
Los nicleos de osificacién comresponden al refardo de la madurez-
osed. Los miembros inferiores exceptuando por gemovalgus son ==

rormales.

i.C SINDROME DE MORQUIO.

CASO L

Paciente femenina de cuatro afios de edad, con anteceden-
tes familiares de hermanas con stndromes de mucopolisacaridosis.~
En la que predominan fes mismas caracteristicas fisicas que las an

teriores.

Se le practica examen de orinas pam mucopolisacaridos.




ONDROITIN SULFATO B POSITIVO.
HALLAZGOS RADIOLOGICOS:
CRANEQO: Es normal.

RAX: Corfo sin eparentes lesiones éseas agregadas, ni mayor -
fosis dorsal. Didmetro anteroposterior aumentado por abomba~ -~
jento esternal. El corazén, los grandes vasos y los pulmones son

ica y cifosis dorsolumbar y mercada acentuacién de la fordosis~
bosacra. Vértebras aplanadas con prominentes espolones en -
eificie anterior y zora media, La pelvis con profundos ace
permiten cierto grado de lujacién. Confenido ebdominal-

)S¢ epifisis irregulares con nicleos de osificacién
ra la edad, diafisis corta con cierto grado de angula-

En los manos los huesos son fubulares y las epifisis -
| metacarpo se ven alargadas.

ape
dial.

smeng mGltiples alteraciones esqueléticas, principalmente de la
na y de le pelvis y manos que hacen corresponder a:

SINDROME DE MORQUIO.

ANALISIS DE CASOS:

CASO "A".

o
Peciente fallecido hace dos afios, @ la edadhtie doce ofio
Los datos fueron fomados de su expediente de arcnivo.

de acuerdo @ su diagndsfico de sin

je este paciente f )
B ndida en el limite de vida que e

drome de Hunter, queda compre
he senaledo para este sindome,

I St i6 los hallazgos fisicos, su posi

El diaggndstico se establecio pff s hallazgos fisicos, 89 Pc

tivided rssrargCO NDROITIN SULFATO By =H°EPAR;TIN°SUL§£1TS“§

Iy 'an@p y relacionando artecedentes familiores de r:a;ﬁoi n sind

oFi i o |

?;es Gﬁ;tacferfsﬁces ftsicas de &1, Por lo que se ccm]ii :oro 1;- o

familiares anteriores si miles a &l eran de sexo ma;cg; igmzo il
i"an?ce correspondia @ herencia ligade al sexo. Estableci

diagndsiico de Sindrome de Hunter.

CASOS HB!]‘? Ilic!i y HDH.g

ienf Menas.

”Esms %pfr:: “T:sdiﬂiﬁ"::f:: rP;i; camci‘e-rfsf’icus_Fi‘s'icﬂ-s y la :

e (e Qorinfde CONDROITIN SULFATO B.s .aEn. las o%rqs i

Ao al observar caracteristicas fisicas simi loaresp se can-
d?;fge;ngzn:;inpmbuaiﬁn de lo presencia de Condroifin sulfato

en oring, los cuales fueron positivos.

En esta familia,
afecciones.

« antes acudieron con el propésifo de buscar rehabi

Estas pocl i i rso nafural
ljtacién o curacion orfo pédica, pero ol observar el €U

& SR ue era progres

o stndrome et la hija mayor, g€ &7 . studio-
?eﬁei & no se confd con U colaboracién para su St

a ¢ ! i

E| diagndstico se esia

no hey antecedentes familiares de estas = =

ivo en forma pau
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CONCLUSIONES:

El diogndstico de mucopolisacaridosis en sus varianies de -
Stndrome de Morquio y Sindrome de Hunter, fue realizado
en forma incompleta, porque se basé Gnicamente en la pre-
sencia o eusencia de mucopolisacéridos en orina por medio
de su demosiracion en Spot test, y los rasgos caracteristi--
cos, De acuerdo a la revisién bibliogréfica realizada, se -
sabe que &ste no es especifico, de acuerdo a la nueva cla-
sificacién referida al inicio de este frabajo.

Este diagnéstico incomplefo de las mucopolisacaridosis es-
vor la falta de recurse de loboratorio especializedo para -
tel fin.

De acuerdo o la revisién de los expedientes clinicos, no se
realizé consejo genético con los padres de los nifios afecta
dos, siendo de vital importancie, para padres e hijos.

Los padres de familia por falte de orientacién adecuadas, -
adoptan actitudes negativas hacia estos nifios.

No necesariamente fienen que aparecer razgos fisicos ca -
racteristicos pare iniciar el diagndsiico de mucopolisacari
dosis. -

Se tiene que incluir en el diagndstico diferencial de nifios
con antecedentes familiares inespecificos; o atipicos, como
sordera, ceguera, problemas de aprendizaje y personalidad,
o esfancamiento paulatino en su desarrollo psicomoior.

El manejo de estos nifios fiene que ser realizado por pedia-
tra, genetista, psicologo, trabajadora social, obstetra y en
algunos cass orfopedista.




— e ——

Las mucopolisacaridosi ;

pars, 1%-i-~'omnlolste:cmm:id!'ls son consideradas raras en nuestro =
- estudiado en s que o se presenten, sino que o se les ha-
~ estudiado en forma adecuada. ‘ o
BODE ! 10T O 3 .

i i

Bibam o8 o

.

RECOMENDACIONES:

i
para establecer el diagndstico correcio de mucopolisac
dosis seguir el esqueme reco mendado en este trabajo,
le bibliogrefia reciente.

£l estudio de un caso de mucopelisacari dosis no se limite =
snicamente al pacienfe afectado, sino que fiene que in=- =
cluir todo su érbol familiar, minimo en fres generaciones,

El trabajo de manefo de estos pacientes sea en forma multi=
disciplinaria, con el grupe de médicosy especialistas indi -
cado en la conclusién nimem 7s
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