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Presentacion de caso clinico
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RESUMEN:

Introduccién: el sindrome de Morquio es una rara enfermedad hereditaria autosémica recesiva, caracterizada por la presencia
de un trastorno del metabolismo de los glicidos, generando disminucién de la calidad de vida. Caso clinico: recién nacido a
término de 37.6 semanas con APGAR 7-9, que minutos después de nacido muestra signos de cianosis distal y bucal, acompanado
de disminucidn en la saturacion de oxigeno al 70%. Posteriormente, se identificaron caracteristicas fenotipicas y manifestaciones
clinicas que permitieron la sospecha diagndstica de esta enfermedad, lo que se corrobord mediante estudio genético. Conclusiones:
El diagndstico de sindrome de Morquio se logré establecer en los primeros momentos del nacimiento, las manifestaciones
observadas en el caso que se presenta fueron las clasicas que informa la literatura médica, el estudio genético confirmé el diagnéstico.

PALABRAS CLAVE: cariotipo, mucopolisacaridosis IV, transcripcidn genética.

ABSTRACT:

Introduction: Morquio syndrome is a rare autosomal recessive hereditary disease, characterized by the presence of a carbohydrate
metabolism disorder, generating a decrease in the quality of life. Clinical case: newborn of 37.6 weeks with APGAR 7-9, who
shows signs of distal and oral cyanosis, accompanied by a decrease in oxygen saturation to 70% minutes after birth. Subsequently,
the diagnostic suspicion of this disease was identified due to the phenotypic characteristics and clinical manifestations, which was
corroborated by genetic study. Conclusions: The diagnosis of Morquio syndrome was established in the first moments of birth, the
manifestations observed in the case presented were the classic ones reported in the medical literature, the genetic study confirmed
the diagnosis.

KEYWORDS: Karyotype, Mucopolysaccharidosis IV, Transcription, Genetic.

INTRODUCCION

Las enfermedades de transmisién hereditable constituyen un conjunto de afecciones que se caracterizan por

(12) T2 mayorfa de estas

presentar una transmisibilidad y expresién clinica mediada por la accién genética.
presentan una escasa frecuencia de presentacion, entre las més conocidas destacan: fibrosis quistica, hemofilia,

alfa y beta talasemia, atrofia muscular, anemia falciforme, neurofibromatosis, enfermedad de Huntington
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y sindrome de Marfan y otras; 3%

sin embargo, el Sindrome de Morquio (SM) resulta una de las que se
presentan con menor frecuencia.

El SM es una enfermedad hereditaria autosdémica recesiva con distintos grados de afectacién al
metabolismo de los glucidos, generando incapacidad para romper los enlaces de las cadenas largas de
glucosamiglicanos, lo que provoca acumulacién de mucopolisacaridos en distintos tejidos del cuerpo
humano.® Los mucopolisacaridos son largas cadenas de azticares complejos necesarios para la formacién de
huesos, cartilago, tendones y otros tejidos.(s’é)

Esa enfermedad debe su nombre al pediatra uruguayo Luis Morquio, pionero en la descripcién de sus
manifestaciones clinicas. En 1929, estudia a una familia con 4 hijos con caracteristicas similares, estableciendo
los correspondientes signos y sintomas de esa patologfa. Ese mismo afio, en Inglaterra, el Dr. James Frederick
Brailsford hace el mismo descubrimiento; Por lo que, en las fuentes bibliograficas aparece denominada esta

enfermedad como: SM, sindrome de Morquio-Brailsford o mucopolisacaridosis tipo IV indistintamente.”

Se han identificado dos variantes del SM:(®)

- A, que se caracteriza por un déficit de la enzima N-acetilgalactosamina 6 sulfatasa.

- B, con manifestacién de déficit de la enzima beta-galactosidasa.

Epidemiol6gicamente, se reporta una tasa de incidencia en recién nacidos de uno por cada 200.000 nacidos
vivos, sin distincién por género.(s’g)

Las principales manifestaciones clinicas de la enfermedad incluyen: baja talla y distintas afectaciones
dseas de la columna vertebral que incluyen la presencia de escoliosis o cifosis; aunque, también se describe
afectacién de 6rganos de los sentidos especialmente relacionadas con la visién o la audicién. En el curso de la
enfermedad pueden desarrollarse otras de orden sistémico como pueden ser: respiratorias, cardiovasculares
o hepdticas, entre otras. El cuadro descrito hace que la esperanza de vida de estos pacientes es de alrededor
de 40 afios.®®)

El diagndstico prenatal de la enfermedad se realiza mediante pruebas genéticas, fundamentalmente el
estudio del cariotipo a través de la biopsia de Corion (entre las semanas 10 y 12 de gestacion) y la
amniocentesis (en la semana 16); las que se indican regularmente cuando existen antecedentes familiares de
SM en las lineas parentales.(s’s)

La identificacién de queratan sulfato en orina del paciente es un elemento confirmatorio de SM. Los
métodos diagndsticos posnatales de laboratorio son el examen de la dosificacién de glicosaminoglicanos en

orina o de los niveles de actividad enzimética. Los tratamiento consecuentes resultan de tipo paliativo.®

CASO CLINICO

Recién nacido (RN) producto de un parto natural a término, con madre adulta de procedencia indigena con
antecedente obstétrico de una gestacién sin aparentes complicaciones. Se refirié un adecuado seguimiento al
embarazo que dio lugar al nacimiento, con reporte de una infeccién de vias urinarias tratada oportunamente
y la ingesta suplementos nutricionales y vitaminicos de manera supervisada.

EI APGAR del RN fue de 7-9, peso al nacer de 2200 gr y dimensiones cefélicas adecuada, pero se observé
baja talla para la edad gestacional. A los pocos minutos de vida comienza a manifestar cianosis distal y
peribucal, con disminucién de la saturacién de oxigeno (al 70%) que ameritd oxigenoterapia e ingreso e
Servicio de Neonatologfa.
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Al examen fisico

Cabeza visiblemente desproporcionada en relacién con el cuerpo, orejas de implantacién baja. Cuello, téraxy
extremidades de cortalongitud. Abdomen globuloso. La auscultacién cardiovascular revel6 un soplo sistélico
grado II-1II/VI en foco pulmonar, la que no se irradia ni se modifica a los movimientos o esfuerzos. Signo de
Ortolani positivo bilateral. Examen neurolégico fue normal.

Exdmenes imagenoldgicos y de laboratorio

Cultivos de fluidos y pruebas hormonales normales. Ecosonografia transfontanelar sin evidencias de
alteraciones, pero la de caderas muestra indices de cobertura disminuidos (menor al 50%), con 4ngulos alfa
de 39° en ambas caderas. El diagnéstico de luxacion de cadera bilateral se confirmé durante la exploraciéon
dindmica, que permiti6 verificar la existencia de desplazamiento lateral y superior de las cabezas femorales
bilaterales y una morfologia convexa del techo acetabular izquierdo.

Las radiografias de tdérax anteroposterior posibilitan determinar que, el drea cardiaca era de tamafio
aumentado, con un indice cardiotorécico de 0.66 mm; también se observé un infiltrado paracardiaco derecho
(que fue interpretado inicialmente como un proceso infeccioso), por lo que se prescribieron antibidticos por
via endovenosa. Se realiza ecocardiograma informdndose la presencia de una comunicacién intraauricular

(CIA) de 5 milimetros.
Diagnéstico definitivo

Las alteraciones fenotipicas y cardiovasculares presentes motivaron la solicitud del estudio genético y
metabdlico, que informé el diagndstico de mucopolisacaridosis tipo IV o SM.

Evolucion

El paciente permanece hospitalizado durante 10 dias, antes de decidir el alta hospitalaria por la mejoria clinica
con indicacién de seguimiento en consulta externa para el manejo multidisciplinario de la enfermedad. En
esa fase, se constatd que el otro hijo mostraba evidencias fenotipicas coherentes con un diagnéstico de SM,
reafirmando la transmisién hereditaria de esta patologia.

DISCUSION

EI SM es una enfermedad rara, cuya sospecha prenatal solo puede establecerse mediante antecedentes de hijos
o familiares con esta patologfa, siendo la opcién més segura de disminuir su incidencia y prevalencia.”®)

Al respecto, el establecimiento de un programa de riesgo preconcepcional resulta vital.®) La existencia de
un hermano con caracteristicas fenotipicas compatibles con SM debié constituir el elemento de diagnéstico
prenatal temprano o de prevencion a la madre acerca de embarazos posteriores.

El distrés respiratorio en el paciente a los pocos minutos del nacimiento en el caso en cuestién y las

complicaciones presentes en el sistema osteomioarticular, se reconocen entre las mas frecuentes para el

prondstico de la enfermedad.®1%1)

De la misma manera, la manifestaciéon cardiovascular observada: CIA con un soplo a nivel pulmonar,
implicando disfuncién cardiaca con repercusion a nivel respiratorio, constituye una combinacién de signos
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propios de la enfermeda ) La baja talla con un térax acortado es una caracteristica fenotipica clasica

de esta patologia; aunque, los estudios genéticos son los que resultan confirmatorios en el diagndstico de
g q g q g
SM.U1415)

CONCLUSIONES

El diagnéstico de sindrome de Morquio se logré establecer en los primeros momentos del nacimiento. Las
manifestaciones observadas coincidieron con la presentacion cldsica descrita en laliteratura médica, el estudio
genético confirmd el diagnéstico.

Lamentablemente, este diagnéstico temprano no evitaré las limitaciones en la calidad de vida del paciente
y su limitada esperanza de vida. Lo que exalta la importancia de las medidas preventivas preconcepcionales
en el primer nivel de atencién de salud.
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