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RESUMEN

Se presenta el caso clinico de un nifio de 8 afios de edad, con antecedentes de
infecciones respiratorias repetidas, atendido en el centro de salud de Archidona hacia
4 afos, y desde aqui fue remitido hacia el hospital de la ciudad de Tena, donde le
indicaron algunos examenes complementarios que no concluyeron el diagndstico.
Posteriormente fue trasladado al Hospital Pediatrico “Baca Ortiz” y los resultados de
los examenes efectuados, como pruebas enzimaticas y el andlisis cromosémico o
cariotipo, confirmaron el diagnéstico de enfermedad de Morquio. Se dieron
orientaciones generales, se indicé tratamiento sintomatico y fisioterapia en el area de
salud; asimismo, se brindd asesoramiento genético a la madre.

Palabras clave: nifio, enfermedad de Morquio, infeccién respiratoria, alteracion
enzimatica.

ABSTRACT

The case report of an 8 years boy with history of repeated breathing infections is
presented. He was assisted 4 years ago in the health center of Archidona, and he was
referred to the hospital of Tena city, where some complementary exams that didn't
conclude the diagnosis were indicated. Later on he was transferred to “Baca Ortiz”
Pediatric Hospital and the results of the exams, as enzymatic tests and the
chromosomal analysis or cariotype, confirmed the diagnosis of Morquio disease. Some
general orientations were given, symptomatic treatment and physiotherapy in the
health area was indicated; also, a genetic advice was offered to the mother.
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INTRODUCCION

Las mucopolisacaridosis (MPS) constituyen un grupo de enfermedades producidas por
alteracion enzimaética en el catabolismo de los glucosaminoglucanos. Los pacientes con
esta afectacion presentan habitualmente una facies tosca tipica, visceromegalia,
enfermedad 6Osea (disostosis multiple), contracturas articulares, retraso mental,
cardiopatia, infecciones respiratorias, opacidad corneal, hipoacusia, asi como hernias
umbilical e inguinal. La disostosis multiple tiene lugar en la mucopolisacaridosis de
tipos I, 11, VI y VII. En la Il las alteraciones son leves, pero en la IV (Morquio) existen
alteraciones Gseas con caracteristicas diferenciales. Por otra parte, la gravedad
depende de la cantidad se glucosaminoglucanos acumulados en relacion con el grado
de deficiencia enzimatica, que a su vez esta en relacidon con el genotipo del paciente.
Aunqgue la mayoria de las caracteristicas clinicas de las MPS son comunes, cada una
tiene aspectos clinicos diferenciales que seran comentados brevemente. La
determinacién de los glucosaminoglucanos en orina y la determinacién de la actividad
de la enzima causante de la enfermedad permite el diagnéstico definitivo.*

La enfermedad de Morquio (MPS 1V) se debe a la deficiencia de 2 enzimas
(galactosamina-6-sulfatasa o galactosidasa) y el aspecto caracteristico de esta
enfermedad es el desarrollo de enfermedad 6sea grave sin retraso mental.?

Asimismo, la mucopolisacaridosis de tipo IV-A (MPS 1V-A), también conocida como
enfermedad de Morquio, es una enfermedad por depdésito lisosomal con herencia
autosémica recesiva.® Fue descrita en 1929, en forma separada, por Luis Morquio
(pediatra de Uruguay) y James Brailsford (radiélogo de Inglaterra). Su incidencia en la
poblacion general es de 1/200 000, aunque se ha registrado desde 1/76 000 nacidos
vivos en el norte de Irlanda hasta 1/640 000 en el oeste de Australia.* En Ecuador no
existen publicaciones relacionadas con el tema, de manera que los autores decidieron
dar a conocer la existencia de un paciente con dicha enfermedad en la provincia de
Tena.

CASO CLINICO

Se presenta el caso clinico de un nifio ecuatoriano de 8 afos de edad, nacido a las 39
semanas de gestacion, producto de un parto eutécico, con crecimiento y desarrollo
normales hasta el afno, después del cual comenzé a presentar baja talla, asi como
deformidad en el térax y las extremidades superiores e inferiores, con antecedentes de
infecciones respiratorias repetidas, atendido en el centro de salud de Archidona desde
hacia 4 afios. Desde aqui fue remitido para el hospital de Tena, donde le indicaron
algunos examenes complementarios que no concluyeron el diagnéstico. Posteriormente
fue trasladado para el Hospital Pediatrico “Baca Ortiz”, donde le realizaron otras
pruebas (enzimaticas y el cariotipo), cuyos resultados permitieron llegar al diagnoéstico
definitivo de mucopolisacaridosis de tipo IV.

e Antecedentes patoldgicos familiares: abuelo, tio y hermano paterno con
mucopolisacaridosis.

¢ Examen fisico
- Baja estatura, con un tronco especialmente corto.
- Macrocefalia.

- Rasgos faciales toscos.
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- Ojos derecho e izquierdo: ligera opacidad en la cornea.

- Dientes ampliamente espaciados.

- Cuello corto.

- Genu valgum, pie plano e hiperlaxitud articular de la cadera.

- Térax: presentaba distancia posteroanterior aumentada, Pectus carinatum,
deformidad de los miembros inferiores y superiores. Articulaciones hipermoviles
(figura).

Fig. A) Baja estatura y tronco corto; B) Genu
valgum y pie plano; C) Pectus carinatum,
deformidad de los miembros superiores

¢ Exdmenes complementarios

- Hemograma completo: 12,1 g/dL.
- Glucosa: 78 mg/dL.
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- Urea: 20 mg/dL.

- Creatinina: 0,7 mg/dL.

- Colesterol: 78 mg/dL.

- Radiografia de térax: negativa.

- Ecografia ganglionar y abdominal: sin alteraciones, ausencia de hepatomegalia
y esplenomegalia.

- Electrocardiograma y resonancia magnética cerebral: imagenes normales.

- Estudio de beta-galactosidasa: 256 nmol/mg prot/h y de n-acetilgalactosamina-
6-sulfato: 0,01 nmol/17h/mg; resultados que confirmaron el diagnéstico de
mucopolisacaridosis de tipo 1V A.

Una vez realizado el diagndstico se dieron orientaciones generales, se indico
tratamiento sintomatico y fisioterapia por el area de salud, a la cual acude con
frecuencia por presentar sintomas respiratorios; asimismo, se brind6é asesoramiento
genético a la madre.

COMENTARIOS

La MPS IV-A es el resultado de mutaciones en el gen que codifica para la enzima
lisosomal n-acetilgalactosamina-6-sulfato sulfatasa (GALNS), lo que deriva en una
reducciéon o ausencia del catabolismo de 2 glicosaminoglicanos: el condroitin sulfato y
el queratan sulfato.®

El registro Morquio A internacional ha podido colectar datos clinicos que agregaron al
conocimiento de la enfermedad, su progresion e historia natural. Hasta diciembre de
2011, se contaba con informacién de 399 casos. El analisis comparativo de la talla de
190 mujeres y 209 varones con MPS IV-A, con un grupo control sano mostré que la
talla media al nacer era de 52 cm en varones y de 51,9 en nifias; el peso medio, de
3,5y de 3,4 kg, respectivamente.®

La enfermedad de Morquio, como la MPS de tipo VI, son descritas como las Unicas MPS
sin dafio cognitivo.”® Cabe destacar que, en algunos casos en los que por compresion
bulbomedular se desarrolla hidrocefalia, pueden ser evidentes signos de deterioro
intelectual. Recientemente, un estudio mostré valores por debajo de la media esperada
segun los test neurocognitivos en algunos nifios con MPS IV-A.°

Antes de la aprobacion de la terapia de reemplazo enzimatico se consideraba el
tratamiento de la MPS IV-A como paliativo. El trasplante de médula ésea no ha
demostrado evitar la aparicién de las manifestaciones esqueléticas y, dada la alta
morbilidad y mortalidad del procedimiento, no se sugiere realizar de manera habitual
este tratamiento.™
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