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HISTORIA:

En el año 1929, el célebre pediatra uruguayo Luis Mcrquio
describi6 en cuo1ro niños de una familia de cinco, lo enfermedad
que hoy lleva su nombre, caracterizada por o¡:arecer en los pri­
meros años de la vida y presentar un enanismo desproporcionado
que ¡:redomino sobre el tronco, con cifoescolicsis y que contrasta
con los extremidades casi dentro de limites normales o re'ativa­
mente largas.

Aunque la primero descripci6n se le acredilo a Morquio. exis­
ten de ctros observadores. referencias sintomatol6gicas anlerio­
res a 1929.

ETlOLOGIA

Su eliologia es desconocida. Es uno alecci6n hereditario fa·
miliar que se ¡:resenta a veces en un solo miembro de la fami­
lia. Es un desorden en el crecimiento y osificaci6n de les
cartHagos.
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Desde el punto de vista genético. se presenta COmo una en­
fermedad recesiva autosómica en casi la mitad de los casos; con
penetraCión fuerte y a igual repartición entre los dos sexos. Existe
ademós una lorma recesiva ligada al sexo, trasmitida por muo
)~res sanas a individuos de sexo masculino. Parece eXistir tamo
blén una forma dominante.

ESTUDIO CJJNICO:

Se inicia probablemente en el leto. pero se maniliesta en el
niño casi sierolOre a jXlrtir de los cuatro emos y no se acompaña
de ningún slnckome visceral sanguíneo ni psíquico.

Tampoco hay estudios histopatclógicos patognomónicas a
característicos.

Los primeros slntoma; son: ligera curvatur'l de la colurona
dorsolumbar; nariz acharoda. muñecas grandes y rodillas en larma
de masa. Algunos niños muestran una predominancia al cuodro
acondroplásico y otros presentan acentuada deformación en el
tórax y en las extremidades.

Las manilestaciones articulares son predominantes; dolores
coordinaci6n neuromuscular. El desarrollo de los genitales y
la distribución del veilo eS normal. No hay cambios en la den­
tición. No hay anormalidades en los órganos internos. No hay
.,,0. las articulaciones. trastornos en la marcha. limitaciones de
la hipermovilidad generalizada o localizada, dependiendo de
k:t presencia o ausencia de o:unbios 6seos articulares. Los liga­
mentos articulares son débiles y flojos resultando el genu val­
guro, el pie plano y a veces debilidad en las extremidades, pero
nO hay atrofia muscular.

La estatura es corta. A veces hay depresión en la rmz na·
sal y ojos separados. Pecho en paloma. Pronunciada cilosis
torácica o lumbar; cuello corto y hombros anchos como si la
cabeza desc"nsara directamente sobre el esternón.

La piel eS laxa, pero con grasa subcutánea normm. Peso
subnormal. La inteligencia es normal. Los reflejos superficiales
y profundos normales. No hay trastornos del lenguaje ni en la
sfntomas indicativos de interlerencia gástrica, circulatoria. uri.
noria o endócr!nu. Cuando existe marcada delormidad torá­
cica hay susceptibilidad de infecciones respiratorias.
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A continuaci6n presentamos Un resumen de las dos obser­
vaciones estudiadas en el Hospital Central del Seguro Social.
Son dos hermanos de sexo opuesto.

Queremos llamar la atenci6n de que existe un hermano in­
termedio sin manifestaciones de osteocondrodistrefia; lo mismo
sucede con tres hermanos de mayor edad.

e M. R. A. S. C 120.429.

iniciaron deformaciones coI'porales que se han ido marcando

Residencia: San Juan de Tres Rios.
Antecedentes familiares: negativos.

Padecimiento actual: edad 7 años, 4 meses. Sexo: femenino.
Not6 la madre que desde que la niña comenz6 a caminar S"
coda dIo más hosta presentm el cuadro que a continuaci6n se
describe:

Aspecto exterior: mna de una edad aparente de unos 31/;

o 4 años, con baja estatura, configuraci6n deforme; de inteligen­
cic, aparentemente normal para su edad. Pelo seco, configura­
ci6n naso-orbitaria de aspecto inlantil, nariz achalada, lengua
normal. dentici6n con erupci6n norm-.:d, caries. Cuello corto,
t6rax en pecho de paloma; cifosis e hirsutismo en la regi6n dor­
sal; hombres anchos, piel lIoja, pálida, grisácea y sudoraci6n
disminuida. Coraz6n y pulmones ncrmalss. Abdomen globoso,
hernia umbilical. hlgado, bazo, etc., de aspecto normaL Cifosis
lumJ::.or marcada. Extremidades: brazo corto en relaci6n con el
antebrazo. Miembros en gene~aJ cortos aparentando los infe­
riores un tamaño mayor debido o la cortedad dsl tronco. Mu·
ñecos grandes. Hirsutismo en extremidades. Rodil'as en se­
millexi6n pie plano Astenía y adinamia Temperamento irritable
Pulso: 110 por minuto. Estatura: 90.5 cms. Medida superior: 47.5
cms. Medida inlerior: 443 cms. Circunferencia ce¡álica: SO cms.
T6rax: SI cms. Abdomen: S2 cms. Brazada: 86 cms. Peso: 30
libras. (Ver figuras 1 y 2).
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Fig. 1 Fig. 2

En cuanto al herm'.:mo, D, R A, S, C. 120.430, Sexo mas­
culino, Se a¡':Teci::J:n les mismos síntomas pero mucho menos mar­
ead.os ya que tiene una edad de 3 años y 3 me.ces, con estatura
de 79 cms, Peso: 23 lbs,

En ambos casos se solicitaren los siguientes examenes de
Laboratorio: Hemograma completo, co~est2rol; creatina, calcio,
fósforo, fosfatasa alcalina; prQteínas totales. En ninguno de
elies ~e observó una madi ficación de valor en relación con el
cuadro descrito.

ESTUDIO RA:DIOLOGICO:

La enfermedad de Morquio ~s una distrofia ósea, consideran­
do como tal el conjunto de trastornos de la osificación que entra·
r~'Jn una alteración de la forma, de !o estructuro y de )0 calcifi­
cación del esqueleto. Es una distrofia de tipo primitivo porque
DO se descubre ningún trastorno clínico asociado que la tenga
bajo su dependencia o ninguna causa de la que sea una secuela
evidente. Es una distrofia ,primitiva me'tu-epifisaria de localiza­
·ción múltiple con ataque predominante de la: osificación ende·
condral, que junto cOn la acondroplasia de Parrot y la enferme·
dad de Hurler o gargolismo, constítuyen un grupo de osteocon.
drodistrofias donde se presentan deformaciones import',:mtes y
características.
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En la columna vertebral se obser~'1a una"P1im106l1 dA wan

valor qUe consiste en un aplastamiento Oe lOS cuerpos vertebra-=­

les; platidispondilia más o menos generalizada. La longitud totai
del raquis puede estar disminuida hasta más de un 30%. La di­
mensión anteroposterior de los cuerpos vertebrales está aumen·
toda; los discos íntervertebrales E.:stán normales o un poco más
altos que lo normal (ver ligo 3.)

fig. 3 - Obs. N~ 1

Columna dorsolumbar de perlil
Aplastamiento de los cuerpos verte~

brotes con irregularidad de sus
rebordes.
Discos intervertebrales de altura
normal.
Ensancha.miento moderado de las
uniones condrocostales.

Fig. 4 . Obs. N' 1

Articulacíones de la cadera que
muestran fragmentación de los nú­
cleos femorales superiores e hipo­
plasio del cótilo.

En las formas graves vistas precozmente, el cuerpo vertebral
se ade~gaza y se prolonga hacia adelante como un::x lengüeta.

Cuando los t~tornos han comenzado antes del segundo año,
existe una microvértebra en la unión dorsolumbar retraída o como
enucleada de aspecto semejante- a la vértebra de Hurler.

Se puede entonces establecer una relaci6l1 entre el tipo de
la deformación vertebral y la edad en la cual aparece la ano·
malía.

En ras extremidades, las ep,fisis 2stán deformadas, irregula­
res. El núcleo aparece alargado, aplanado, fragmentado. En el
niños de dos. a cinco años Se ob.~elva ensanchamiento de los car­
ti~agos, con hipoplasia de los 9untos epifisarios con r~lación a
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la metáfisis. De los cinco a jos diez se observa una fragmenta­
ción de los puntos, con ensanchomiento de las epífisis; más tarde
éstas Se vuelven irregulares.

Las caderas muestn:::m as}:eetos bastante demostrativos: ia
cc::::beza femoral puede estar o bien fragmentada (fig. 4.) Y en­
sanchada en corola o bulbo de cebolla englobada en un cótilo
deformado e hipoplásicc:, o bien a¡:;lcnada sobre un cuello corte
en coxa vara dentro de un cóti]o ensanchado; a veces existe una
luxación coxofemoral. A veces existe hir;opbsia de los hues'Js
ilíacos.

En tobillos y muñecas hay deformación de los huesos. La
cortedad de los metacarpianos y de las falanges, dan a la mano
una forma especial (Fig. 5). Los huesos del mrpo son irregula­
res y a veces deformados. A veces, la base de los 3° y 49 me­
tacarpianos y la extremidad distal de las falanges están retraídas
transversalmente y cdiledas.

Fig. 5 - Obs. N? 1

Ambas manos donde se observa un acortamiento de
los metacarpianos y de·formación de los huesos del

carpo con irregularidad de sus bordes.

El cráneo es ncrmal, pero a. veces está aplanado vertical­
mente. Se ha señalado un aplastamiento de !a base de la nariz;
se han visto alteraciones de la región de la sínfisis esfeno occi­
pital y ensanchamientos de las costillas en su unión condrocostal.

lo' evolución eS variab!e. Cuando el proceso de osificación
está bloqueado, Se ve un retardo considerable en la aparición
de los .:¡:untas secundarios de osific.::Ición.
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Con respecto al diagnóstico diferencia!, debe tomarse en
cuenta que los signos de osteocondrodistrofia son esencialmente
función de la edad; a veces hodendo una comporación entre pa­
cientes de la misma edad, las imágenes r.:ldiológicas se pueden
confundir sobre todo en las formas tardias o atenuadas lo que
ha hecho que se describan formas intermedias entre esta enfer,
medad y la osteocondrodistrofia de Hurler o Gargolismo, que es
con lo que puede confundirse más fácilmente desde el punto de
vista radiológico. En los casos típicos, la diferencia es más neta
y en nuestro caso, lalta la triada de la enlermedad de Hurler que
es la siguiente: 1) MalformaCIón del esfenoides con agrandamien·
to de la silla turca; 2) Vértebra de Hur!er, casi siempre L·2, L-I o
D - 12, de aspecto cuneilorme con aplasia casi completa de su
cuarto antera superior; 3) Muñeca de Hurler, con los dos cartiJa­
gas radial y cubital que se tornan uno hacia el otro y retracción
de los metacarp~.:lnos que convergen hacia un carpo retraldo y
COn adelgazamiento de su parle superior, Agregando además
que, en la enfermedad de Hur!er hay una opacidad corneol, he­
pato y esplenomegalia y deficienciOl mental.

Otr.:ls afecciones con las que puede confundirse cllnicamen­
le el cuadro, como el raquitismo infantil renal se hacen dileren­
ciables con mayor facilidad mediante un examen radiológico.

PRONOSTICO:

En. cuanlo al crecimiento y a las dsformaciones es ma'o por
ser una enfermedad progresivo,,, Pueden sobr..venir complicacio­
nes graves como parap]ejlas 'respiratorias, etc, A veces hay muer·
le súbita, Por el contrario, se han visto casos donde hay un paro
en el procssc e inclusive cierta reparación en el curso de la pu­
bertad,

TRATAMIENTO

Variados y preventivos de complicaciones, Correctivo orto­
pédico o quirúrgico para los trastern"s articulares.

CONCLUSIONES

H"3mos presentado dos niños que, da acuerdo con el estudio
cllnico y radiológico, corresponden a la osteocondrodistrofia de
Morquio.

Hemos consultado la literat'lra y hemos interrogado pedia­
tras y radiólogos nacionales, ne encontrando que Se haya des­
crito ·ssta enfermedad en nuestro pats, por lo que creemos que
estos sen los dos primeros casos de Enfermedad de Morquio di:::tg·
noslicados en Costa Rica.
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