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Introduccion. El sindrome de Morquio forma parte de
un grupo raro de enfermedades de deposito lisosomal, sus
caracteristicas clinicas son resultado del déficit de la N-
acetil- galactosamina-6- sulfatasa.

Caso clinico. Se presenta el caso de un hombre de 35
afos de edad con fiebre, tos con expectoracion, disnea
y cianosis peribucal. Veinticuatro horas posteriores
a la sintomatologia inicial se agrega dolor abdominal
localizado en cuadrante inferior derecho.

Discusion. Las manifestaciones clinicas y comorbilidades
asociadas al sindrome de Morquio son secundarias a los
depositos de glicosaminoglicanos presentes en las células.
Su incidencia es rara, y a pesar de haber casos que reportan
diferentes patologias secundarias a la acumulacién de
estas sustancias, aun falta informacion de éste sindrome.
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Introduction. Morquio’s syndrome forms part of a
rare group of lysosomal storage diseases, its clinical
characteristics are a result of a galactosamine (N-acetyl)-
6-sulfatase deficit.

Clinical Case. We present the case of a 35-year-old man
with fever, cough with expectoration, difficulty to breathe
and cyanosis peribucal. Twenty-four hours later to the
initial symptomatology an abdominal pain located in low
right quadrant is added.

Discussion. The clinical manifestations and comorbidities
associated with Morquio’s syndrome are secondary to
the storage of glicosaminoglicans present in the cells. Its
incident is rare and in spite of the cases reporting different
pathologies secondary to the accumulation of these
substances, still lacking information of this syndrome.
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Las mucopolisacaridosis (MPS) son trastornos de
almacenamiento lisosomal, causados por la deficiencia
de las enzimas necesarias para la descomposicion
progresiva de glicosaminoglicanos (GAGS), lo que
resulta en la disfuncion celular y anormalidades clinicas.
Este grupo de enfermedades raras tiene una incidencia
total estimada incluyendo todos los tipos de MPS de
aproximadamente 1 de cada 20.000 nacidos vivos.

Entre los afios 1900 y 1913, John Thompson realizo
la primera descripcién de un caso de MPS, y en 1917,
Charles Hunter public6 por primera vez sobre este grupo
de enfermedades .

La MPS tipo IV, también conocida como sindrome de
Morquio, es una enfermedad autosémica recesiva que
consiste en dos formas (A y B) con resultados clinicos
similares. Su etiologia es resultado de mutaciones en el
gen que codifica la galactosamina-6-sulfatasa (GALNYS),
o por deficiencia de beta-galactosidas ©®. La MPS tipo
IV fue descrita en 1929 por Morquio en Montevideo,
Uruguay. Sin embargo, Brailsford en Inglaterra,
caracterizaba de forma simultdnea esta patologia, por
lo que este cuadro se denomina sindrome de Morquio-
Brailsford @.

El sindrome de Morquio es una de las MPS mas
frecuentes en México. Se estima que éste sindrome ocurre
en 1 por cada 75.000 a 1 por cada 200.000 nacimientos,
afecta tanto a hombres como a mujeres por igual y no hay
predileccion de raza .

Las caracteristicas clinicas de este padecimiento son
el resultado de la acumulacion de sulfato de queratano y
la condroitina-6-sulfato, y son de aparicidén progresiva,
principalmente entre el primer a tercer afio de vida.
Las principales caracteristicas del sindrome son las
anormalidades esqueléticas: baja talla (particularmente
de tronco corto), térax en tonel y pectus carinatum, genu
valgum e hiperlaxitud articular. También pueden ocurrir
opacidades corneales leves, hepato-esplenomegalia y
enfermedad cardiaca valvular. El crecimiento estd muy
comprometido antes de los 5 afios de edad y la estatura
promedio se encuentra entre los 85 y los 100 cm,
pero no se presenta retardo mental como en las demas
mucopolisacaridosis ¢79,

La prevencion de las principales complicaciones
mejora la calidad y expectativa de vida de los afectados.
En la forma grave de la enfermedad, el crecimiento y
la talla es minima después de los seis o siete afios de

edad, y la muerte ocurre generalmente en la tercera o
cuarta década por insuficiencia cardiorrespiratoria . La
expectativa de vida general se encuentra entre la tercera y
cuarta décadas de la vida; sin embargo, se han reportado
casos de supervivencia hasta los 70 afios 12,

Hombre de 35 afios de edad que inicia padecimiento actual tres
dias antes de su ingreso hospitalario con fiebre no cuantificada,
tos con expectoracion amarillenta, disnea y cianosis peribucal.
Veinticuatro horas posteriores al cuadro inicial, se presenta dolor
abdominal localizado en cuadrante inferior derecho que inicia
de manera subita e incrementa su intensidad gradualmente. El
paciente ingresa con datos clinicos de dificultad respiratoria
(taquipnea, cianosis peribucal), la oximetria de pulso marca
saturacion de 50% spO2, y datos sugestivos de broncoespasmo
(sibilancias, disnea progresiva) por lo que se maneja con
oxigeno suplementario y micronebulizaciones con salbutamol,
budesonida y solucion salina.

Cuarenta y ocho horas después ingresa a la Unidad de
Cuidados Intensivos con deterioro respiratorio, saturando a
88% a pesar de la administracion de oxigeno y una presion
arterial de oxigeno (paO2) de 70% en la gasometria, por lo
que se decide intubacion y manejo con ventilacion mecénica
asistida (VMA).

Se identifican en el paciente antecedentes de
mucopolisacaridosis IV (sindrome de Morquio), retraso
psicomotor y estrefiimiento constante. Los antecedentes
heredofamiliares negados, y antecedentes personales no
patologicos sin relevancia.

A la exploracion fisica, hombre de edad aparente menor a la
cronoldgica, con integridad corporal, biotipo mesomorfico, se
identifican facies dolorosas, escala de agitacion y sedacion de
Richmond -3, afebril y palidez de tegumentos. La frecuencia
cardiaca registro 74 latidos por minuto, frecuencia respiratoria
de 16 respiraciones por minuto y presion arterial 110/70
mmHG. Talla de 130 cm, peso 59 kg e IMC 34.9 kg/m?2.

Se identifican pupilas simétricas y reactivas a la luz,
con opacidad de la cornea, cara redondeada y mandibula
ensanchada; cuenta con canula endotraqueal con ventilacion
asistida, saturacion de oxigeno de 94% Yy con fraccion de oxigeno
inspirada (FIO2) de 70%. Cuello corto y torax asimétrico,
la caja tordcica protruye sobre nivel de esternén (pectus
carinatum), murmullo vesicular presente, estertores crepitantes
bilaterales y ruidos cardiacos ritmicos. Se percibe abdomen
distendido, peristalsis aumentada, con facies dolorosas a la
palpacion de cuadrante inferior derecho y datos de irritacion
peritoneal. Registré gasto urinario por arriba de 0.5 cc/kg/hr.

ISSN 2007 - 1671

Volumen 9 = No. 34 = mayo - agosto 2016 = p. 12 -15 13



Rosaldo-Abundis O, Pasos-Aldaz DA, Jiménez-Maldonado ZP

Las extremidades superiores e inferiores integras hipotréficas
e hipotonicas y miembros inferiores con desviacion de las
rodillas hacia adentro (genu valgum).

De acuerdo a las manifestaciones clinicas identificadas y
por antecedentes relevantes se realizan estudios de laboratorio,
los cuales mostraron lo siguiente: anemia normocitica y
normocrémica por hemoglobina (Hb) de 7.5 gr/dL; acidosis
respiratoria cronica agudizada no compensada; gasometria
venosa: pH 6.9, PCO2 111 mm/Hg, PO2 70 mm/Hg, HCO3
24.1 mmol/L, lactato 0.3 mmol/L; hipotiroidismo primario;
perfil tiroideo: T3 .4 ng/dL T3 libre: .7 ng/dL T4: 6.9ug/dL T4
libre 1 ng/dL y TSH 411.4 mU/ml.

Se decide realizar una tomografia en fase simple y
contrastada de térax y abdomen, reportando en la ventana
mediastinal derrame pleural bilateral menor al 20%, térax
restrictivo, en la ventana pulmonar con areas de consolidacion y
patron en vidrio despulido bilateral (figuras 1 y 2). El abdomen
presentaba hiperdensidad en ambos rifiones compatibles con
nefrolitiasis (figura 3).

SOMATOM Perspeciive
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Ficura 1. Tomografia computarizada donde se aprecia
ventana mediastinal en fase constrastada corte coronal.

Ficura 2. Tomografia computarizada donde se aprecia
ventana mediastal en fase contrastada corte axial.

34:04-STD-13.12211075.14

Spin: 0
Tilt: -90

Ficura 3. Nefrolitiasis rindn derecho.

Seidentifico liquido libre por la corredera parietocolica
derecha hasta formar coleccion mayor en fosa iliaca
ipsilateral (figura 4).

Tilt: -90

Ficura 4. Tomografia computarizada abdominal en
fase constrastada corte axial.

Se realiza un ecocardiograma, el cual reporta:
miocardiopatia cronica metabdlica mixta endocrina
por  hipotiroidismo, enfermedad por  depoésito
infiltrativo, cardiomiopatia restrictiva, crecimiento
biauricular secundario, insuficiencia valvular aortica
minima, derrame pericardico minimo sin repercusion
hemodinamica de importancia, ventriculo izquierdo con
disfuncién diastolica moderada grado II, y fraccion de
eyeccion del ventriculo izquierdo (FEVI) de 55%.

Se establecen los diagndsticos de sepsis, abdomen
agudo, neumonia por focos multiples, hipotiroidismo
primario y sindrome anémico. Se continua el manejo
con micronebulizaciones, se inicia tratamiento empirico
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antimicrobiano para la neumonia, analgésicos y
antiespasmodicos para cuadro abdominal, y reemplazo
hormonal con levotiroxina por patologia tiroidea; se
transfunde para estabilizacion hemodinamica llegando a
Hb 12.5 gr/dL, se solicita valoracion de cirugia general.

Debido al prondstico desfavorable por comorbilidades
y expectativa de vida, de acuerdo a historia natural de la
enfermedad de base, no es intervenido quirurgicamente.
En el transcurso de los dias intrahospitalarios y pese al
manejo riguroso de acuerdo a guias vigentes, el paciente
continua su estado critico manteniendo un estado de
acidosis con Ph de 6.93 e hipotiroidismo primario de
recién diagndstico con grave evolucion por mixedema,
por lo que se indica administrar terapia hormonal
endovenosay presentando datos de falla organica multiple
en progresion (cardiovascular: presion arterial media de
66.6 mmHg a pesar de manejo con aminas; Respiratorio:
con VMA por mas de dos dias, presion positiva al final
de la espiracion (PEEP) de 8, y sindrome de distres
respiratorio agudo por disminucion de la relacion paO2
entre Fi02 de 155; Renal: oliguria con diuresis de 0.015
cc/kg/hr; hematoldgico: trombocitopenia de 66,000/
mm3 y leucocitosis de 20. 96/mm3 mil; metabolico:
hiperglucemia de 385.48 mg/dL).

Se utilizaron medidas de apoyo para corregir
hipotension, hipoxia y oxigenacion; se implementaron
cambios en antibioterapia y soporte de la patogénesis
de la disfuncién multiorganica; sin embargo, por mala
evolucion del cuadro clinico, el paciente fallece por
insuficiencia respiratoria aguda derivada de falla organica
multiple secundaria a sepsis.

REFERENCIAS BIBLIOGRAFICAS

1. Neufeld EF, Miinzer J. Las bases metabdlicas y moleculares de la enfermedad
hereditaria, Scriver C, Beaudet AL, Valle D, Sly W (Eds), McGraw-Hill, Nueva
York 2001. p.3421.

2. Wenger DA, Coppola S, Liu SL. Insights en el diagnéstico y tratamiento de las
enfermedades de almacenamiento lisosomal. Arco Neurol 2003; 60: 322.

3. Baker, E, Guo XH, Orsborn AM, et al. El sindrome de Morquio A (IVA
mucopolisacaridosis) mapas de genes a 16q24.3. Am J HumGenet 1993; 52:96.

4. Northover H, Cowie RA, Wraith JE. Mucopolysacchariosis type IV A (Morquio
Syndrome): A clinical review. J InherMetabDis 1996; 19: 357-365.

5. Maroteaux P, Stanescu V, Stanescu R, Kresse H, Hors-Cayla MC. Heterogeneite
des formes frustes de la maladie de Morquio. Arch Fr Pediatr 982;39:761-5.

6.  Mikles M, Stanton RP. Una revision del sindrome de Morquio. Am J Orthop
(Belle Mead NJ) 1997; 26: 533.

7. Nelson J, Broadhead D, Mossman J. Hallazgos clinicos en 12 pacientes con
MPS IV A (enfermedad de Morquio). Otra prueba para la heterogeneidad. Parte
I: Los hallazgos clinicos y bioquimicos. ClinGenet 1988; 33: 111.

El sindrome de Morquio es uno de los desdérdenes
de mucopolisacaridos mas raros en el mundo, es por
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