Enfermedad de Morquio

PRESENTACION DE LOS PRIMEROS DOS CASOS EN COSTA
RICA OBSERVADOS EN EL HOSPITAL CENTRAL DEL
SEGURO SOCIAL

por

Dr, Carlos A. Blanco Quesada Dr. Rodolfe Salozar Esquivet

SINONIMIAS:

Osteocendrodistrofia tipo Brailsiord - Morqguio.
Osteocondrocistrofia Deformante.

Distrotia Osea Familiar

Disostosis Ercondral Politépica tipe Morquio.
Poliosteocondritis de Turpin Coste.

Distrofia Esponditoepifisaria de Ghimus.

HISTORIA:

En el afio 1928, el célebre pediatra uruguayo Luis Merquio
describié en cuatro nifivs de una familia de cineo, la enfermedad
gue hoy lleva su nombre, caracterizada por aparecer en los pri-
meros afios de la vida y presentar un enanismo desproporcionado
que predoming sobre &l tronco, con cifoescolicsis v que contrasta
con las extremidades casi dentro de limites normales o relative-
mente Jargas.

Aunque Jo primerg descripcién se le acredita a Morquio, exis-
ien de otros observadores, relerencics sintomatolégicas anterio-
res ¢ 1929

ETIOLOGIA

Su efiologia es desconccida. Es ung cleccidn hereditaria fo-
miliar que se rresenta a veces en un solo miembro de o fomi-
ia.  Es un desorden en el crecimienio y osificacién de lcs
cartilagos.




348

Desde el punto de vista genético, se presenta como ung en-
fermedad recesiva autosémica en casi la mitad de Jos <asos; con
penetracién tuerte y « igual reparticién entre los dos sexos, Existe
ademds una lorma recesiva ligada @ sexo, irasmitida por mu.
jeres sanas a individuos de sexo masculino. Parece existir tom-
bién una torma dominante. '

ESTUDIO CLINICO:

Se inicia probablemente en el feto, pero se maonifiesia en e
nifio cost siempre a partic de los cuatro afios y no se dcompana
de ningin sindreme visceral sanguines ni psicuice.

Tampocos hoy estudios histopatclégicos patognoménices o
caracteristicos.

Los primeros sintomas son: bgera curvatura de la columna
dorsclumbar; nariz ochetada, mufecas grandes y redillas en forma
de masa. Algunos nifios muesiran una predeminancia a} cuadro
acondropldsico y otros presentan acentugda deformacién en el

t6rax y en las extremidades.

Las manilestaciones driiculores son predominantes; dolores
coordinacibn neuromuscular, El desarrolle de los genitales y
1o distribucidn del veilo es normal. Ne hay cambios en la den-
ticién. No hay anormalidades en Jos érganos internos. No hay
en las articulaciones, trastornos en la marcha, limitaciones de
le hipermovilidad generdlizada o localizada, dependiende de
kx presencia o ausencic de cumbios byeos articulares. Los liga-
mentos articulares son débiles y flojos resuliondo el genu val-
gum, el pie planc y a veces debilidad en las extremidades, pero

no hay airefic muscular.

La esiatura es corta. A veces hay depresién en la raiz na.
sal v ojos separados. Pecho en paloma. Pronuncicda cilosis
tordcicat o lumbar; cuello corto ¥ hombres anches come si o
cohezu descansara directamente sgbre el esternén,

La piel es laxa, pero con grasa subcutdnea normal, Peso
subnormal. La inteligencia es normat.  Los reflejos superficiales
y prolundos normales. No hay trasiornos del jengudje ni en la
sinfomas indicativos de interlerencia gdstrica, cireulatoria . ufi-
nand o enddering,  Cuando existe marcada deformidad torg-
cicg hay susceptibilidad de infecciones respiratorias,
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A confinuacién presentamos un resumen de ias dos obser-
vaciones estudiadas en el Hospital Central del Sedurc Social.
Son dos hermanos de sexo opusasto.

Queremes llamar la olencién de que existe un hermano in-
fermedic sin momifestaciones de osteccondrodistrofia; le mismo
sucede con tres hermancs de mavor edod.

C. M R A S C 120428

iniciaron delormaciones comporcles gue se han ido marcando
Residencia: San luan de Tres Rios.
Antecedentes familiores: negatives.

Padecimiento actucl: edad 7 anos, 4 meszs. Sexo: lemenino.
Notd ko modre gque desde que lo nifia comenzé a caminor sz
cada dia mdés hasta presentar el cuadro que o continuacién se
describe:

Aspecto exterior: nifia de ura edod aporente de unos 3
w 4 afics, con baja estatura, configuracién deforme; de inteligen-
ciet apareniemente normal para su edad,  Pelo secc, configura-
cidén naso-orbitaria de aspecto infantl, nariz achatada, lengua
norma. denticién con erupcién normal, caries. Cuello cora,
térax en pecho de paloma; cilosis ¢ hirsutismo en la regién dor-
sal: hombres anchos, pie! floja, pdlida, grisdcea y sudoracién
disminuida., Corazén y pulmonss nermales. AbZomen globose,
hernic umbilical, higado, bazo, etc., de aspecto normal. Cifosis
lumbar marcada.  Extremidades: brazo corto en rejacién con el
antebraze.  Miembros en general corios aparentande los infe-
riores un tamafts mayor debide ¢ la cortedad del fronco. Mu-
fiecas grandes, Hirsutismo en exiremidades. Rodillas en se-
miflexién pie plono Astenia y adinamic Temperamento irritable
Pulso: 118 por minuto, Estatura: 90.5 tms. Medida sugerior; 47.5
cms. Medida inferior: 443 cms, Circunferencia ceidlica: 50 cms,
Térax: 51 cms. Abdomen: 32 c¢ms, Brozada: 86 cms. Peso: 30
Wbras. (Ver liguras 1 y 2).
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Fig. 1 Fig. 2

En cuanto al hermuno, D. R A. S, C. 120430, Sexo mas-
culine, se aprecian lcs mismos sintomas pero mucho menos mar-
cades va que tiene una edad de 3 afios v 3 meses, con astatura
de 79 cms. Peso: 23 lbs,

En ambos coscs se solicitarcn los siguientes exdamenes de
Laboratorio: Hemograma completo, colesterol; creatina, calcio,
fésforo, losfatasa alcalina; proteinas totales. En  ninguno de
elles =e observd una modificacién de valor en relacidn con el
cuadro descrite,

ESTUDIO RADIOLOGICO:

La enfermedad de Morquio es una distrofia éssa, consideran-
do como tal el conjunio de trastornos de la osificacién que entra-
foan una alteracién de la forma, de la estructuro y de la calcifi-
cacién del esqueleto. Es una distrofia de tipo primitivo porgue
no se descubre ningln trastorno clinico asociado que la tengo
bajo su dependencia o ninguna cousa de la gue sea una secuela
evidente, Es una distrofia primitiva meba-epifisaria de localiza-
«cién multiple con ataque predominante de la ocsificacién endo-
condral, que junto con la acondroplasia de Parrot v la enferme-
dad de Hurler o gargolismo, constituyen un grupe de osteccon-
drodistrofias donde se presentan deformacicnes importantss vy
caracteristicas.
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En la columna vertebral se observa una ¥#@icen de wmtan
valor que consiste en un aplastamiento ae 108 cuerpos vertepra-
les; platidispondilia mds o menos generalizada. La longitud total
de! raquis puede estar disminuide hasta mds de un 30%. La di-
mension anteroposterior de los cuerpos vertebrales estd aumen-
tada; los discos interveriebrales estdn normales o un poco mas
altos que lo normal (ver fig. 3.)

Fig. 3 - Obs, N* 1

Columna dorsolumbar de perfil
Aplastamiento de los cuerpos verte-
brales con irreqularidad de sus
rebordes.

Fig. 4 - Obs. N* 1

Articulaciones de la cadera que
muestran fragmentacién de los na-
cleos femorales superiores e hipo-

plasia del cétile,
Discos intervertebrales de altura

normal,

Enzanchamiento moderade de las

uniones condrocosiales.

En las formas graves vistas precozmente, el cuerpe vertebral
se adelgaza y se prolonga hacia adelante como una lengiieta.

Cuando los trastornos han comenzado antes del segundo ano,
existe una microvértebra en la unién dorsolumbar retraida o como
enucleada de aspecto semejante a la vértebra de Hurler,

Se puede entonces establecer una relacién entre el tipo de
la deformacién vertebral y la edad en la cual aparece la ano-
malia,

En las extremidades, las epifisis estén deformadas, irrequla-
res. El nlcleo aparece alargado, arlanado, fragmentado. En el
nifios de dos: @ cinco afios se observa ensanchamiento de los car-
tilagos, con hipoplasia de los puntos epifisarios con relacién «
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lat metdiisis. De los cinco a los diez se observa una iragmento-
cién de los puntos, con ensanchomiento de las epifisis; mds tarde
éstas se vuelven irregulares.

Las caderas muestran ascectos bastanie demostratives: la
ccbeza femoral puede estar o bien fragmentada (fig. 4.) y en-
sanchada en corola o bulbo de cebolla englobada en un cétilo
deformado e hipopldsice, o bien aplanada sobre un cuells corte
en coxa vara dentro de un cbtilo ensanchado; a veces exisle una
luxacién coxofemoral. A veces existe hipoplasia ds los huesss
iliacoes.

En tobillos y mufecas hay deformacién de los hussos. La
cortedad de los metacarpicnos v de las falanges, dan a la mano
una forma especial (Fig. 5). Los huesos del carpe son irregula-
res y a veces deformados. A veces, la base de los 37 y 4° me-
tacarpicnos y la extremidad distal de las falanges estdn retraidas
transversalmente y afiladas,

Fig. 5 - Obs, N° 1

Ambas manos donde se observa un acortamienio de
los metacarpianos y deformacién de los huesos del
carpo con irregularidad de sus bordes.

El crédneo es ncrmal, pero o veces estd oplanado vertical-
mente. Se ha sendalode un aplastamiento de la base de la nariz;
se han visto alteraciones de la regién de la sinfisis esfeno occi-
pital v ensanchamientos de las costillas en su unién condrocostal.

La evolucién es variable. Cuando el proceso de osificaciéon
estd bloqueado, se ve un retardo considerable en la aparicién
de los runtos secundarics de osificacién.
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Con respecie al diagnostico diferencial, debe lomarse en
cuenta gque los signos de osteocondrodisirofia son esencialmente
funcién de la edad; a veces haciendc una comparacidn entre po-
cienies de la misma edad, las imégenes radiolégicas se pueden
contundir sobre todeo en log formas trdics o atenuadas lo que
ha hecho que se describon formas intermedias entre esia enfer.
medad y la osteocondrodisirofiat de Hurler o Gargolisme, que es
con I que puede confundirse més {dcilmenie desde el punte de
visia radiolégico. En los casos tipicos, Yo diferencia es mé&s neta
¥ en nuestre caso, falta la tricda de la enfermedad de Hurler que
es o siguiente: 1) Malfermacién del estencides con agrondamien.
to de la silla turce; 2) Vértebra de Hurler, casi siempre L-2, Ll o
D- 12, de aspecte cuneiforme con aplasia casi completa de su
cuarte antero superior; 3) Mufieca de Hurler, con los dos carifla-
gos radial v cubital que se tornan uno hacia el ofro y retraccidn
de les metacarpiimos que convergen hacia un carpo rtetraido y
con odelguzamiento de su porte superior. Agregondo ademés
que, en la enfermedad de Hurler hay una epacidad cornesl, he-
pata y esplenomegalia ¥ deficiencic mental.

Clixs alecciones con las que puede confundirse clinicamen-
te el cuadro, como el raquitismo infantil renal se hacen diferen-
cicbles con mayor facilidad mediante un examen radiclégice.

PRONOSTICO:

En cuanio ol crecimienta y «a las deformaciones es malo pot
ser una enfermedad progresivy.  Pueden solrevenir complicacio-
nes graves como parapleiias respiratorias, etc, A veces hay muer-
ie subita. Por €] contraric, se hon visto casos donde hay un poro
en el process e inclusive cierta reporacidn en el curso de la pu-
bertad.

TRATAMIENTO

Varicdos 'y preventivos de complicaciones.  Correctivo orto-
pédico o quirirgice para los trasiornos articulares.

CONCLUSIONES

Hemos presemtade dos nifios que, de acuerdo con el estudio
cinico v radioldgico, corresponden a la osteccondrodistrofia de
Morquio.

Hemos consultado la literature v hemos interrogado pedia-
tras y radidlogos nacionales, ne encontrando gue se haya des.
crito esta enfermedad en nuesiro pads, por lo que cresemos que
eslos son los dos primeros casos de Enfermedad de Merquic diag-
nosticados en Costa Rica.
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