Cartas al Editor

Inestabilidad occipitocervical
en un NUevo caso
de sindrome de Morquio

Sr. Editor:

Las mucopolisacaridosis son un grupo heterogéneo de defec-
tos congénitos del metabolismo, que tienen en comun la acumu-
lacion de mucopolisacaridos o glucosaminoglucanos en distintos
tejidos. Se han descrito 13 defectos enzimaticos diferentes, cla-
sificados en siete grupos de mucopolisacaridosis. El sindrome de
Morquio es clasificado como la mucopolicaridosis IV. Este sin-
drome fue descrito simultdnea e independientemente por Mor-
quio de Uruguay! y Brailsford de Inglaterra? en 1929, y se co-
nocié también como sindrome de Morquio-Brailsford. Es una
enfermedad congénita con herencia autosomica recesiva, y estd
causada por la ausencia o reduccion en la actividad de una de
las dos enzimas hidrolasas lisosomales, mucopolisacaridosis IV
tipo A cuando la enzima afectada es la N-acetil galactosami-
na-6-sulfato sulfatasa (NAG6S), o mucopolisacaridosis IV tipo B
cuando la enzima afectada es la enzima B-galactosidasa. Una
tercera forma del sindrome, tipo C, también ha sido propuesta3.
El defecto genético se ha localizado en el cromosoma 16
(16g24.3) en la MPS IV tipo A, y en el cromosoma 3 (3q21.33)
en la MPS IV tipo B. La incidencia de la enfermedad es muy
baja, pues aparece en aproximadamente 1 de cada 300.000 na-
cidos vivos®. En Reino Unido nacen 4 nifios cada afio con este
sindrome®. Se presenta el caso clinico de una nina con un sin-
drome de Morquio que presentaba una inestabilidad de la union
occipitocervical.

Nina de 8 anos producto de un embarazo a término y sin com-
plicaciones. Entre los antecedentes familiares destacan los siguien-
tes: padres, primos hermanos; hermana de 16 anos diagnosticada de
enfermedad de Morquio tipo A, que presenta tetraplejia nivel
C2 grado A de ASIA, provocada a los 10 anos tras un traumatismo
cervical menor. Como antecedentes personales al nacimiento pre-
sent6 dacriocistitis. A los 8 meses fue ingresada para estudio por sos-
pecha de enfermedad de Morquio que se confirmé mediante una
determinacion de glucosaminoglucanos en orina, con presencia de
queratan sulfato patologico, asi como estudio enzimitico, con bajos
niveles de NAGOS en fibroblastos de 0,11 nmol/h/mg prot. (normal:
2,7 £1,4). Marcha independiente a los 18 meses. A los 2 anos fue in-
tervenida mediante osteotomia varizante femoral en ambas caderas
por presentar luxacion de ambas caderas que no se corrigié con
tratamiento ortésico. Fue remitida a consultas de rehabilitacion in-
fantil para solicitar silla de ruedas y adaptacion de material escolar,
al presentar dificultad para la marcha por cansancio precoz desde
los 5 0 6 meses previos a esta consulta. Exploracion: nifia con cuello
corto, dismorfia facial con nariz ancha e implantacion deprimida,
tronco corto, hiperlaxitud articular con genu-valgo y pies planos-val-
gos. En el estudio radiol6gico de columna a los 18 meses se aprecia
cifosis toracolumbar con platispondilia de las vértebras toracolum-
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bares (fig. 1. En el estudio por RM de columna cervical, se detecta
una estenosis del canal cervical en la union occipitoatlantoidea, con
hipoplasia de la apofisis odontoides con compresion del canal me-
dular (fig. 2). Se consulté con el servicio de neurocirugia y se deci-
dio realizar intervencion quirdrgica para descompresion vy fijacion
occipitocervical.

La presentacion clinica del sindrome de Morquio es muy va-
riable®. Esta heterogeneidad clinica dependera del grado de re-
duccién o ausencia total de la actividad enzimatica de NAGOS,
provocando la acumulacion de glucosaminoglucanos en distintos
tejidos tisulares, en particular en cartilagos, cornea, discos inter-
vertebrales, bazo, higado y corazén. Las manifestaciones de la en-
fermedad son las alteraciones esqueléticas, enanismo, opacidad
corneal, alteraciones cardiacas, pero con una inteligencia normal.

Las manifestaciones ortopédicas no son detectadas normal-
mente hasta los 18-24 meses de edad, aunque pueden encon-
trarse radiograficamente al afo. Presentan una debilidad general
con hiperlaxitud ligamentosa’, un tronco corto con cifosis tora-
columbar, deformidad provocada por la alteracion en los cuer-
pos vertebrales mas moéviles de la columna, debido a una madu-
racion anormal como resultado de una incompleta osificacion
endocondral®, Radiograficamente, presentan platispondilia ver-
tebral que aparecen aplastadas con bordes desiguales, afectando

Figura 1. Radiografia lateral de columna que muestra las
deformidades tipicas de los cuerpos vertebrales
que aparece en la MPS IV: platispondilia verte-
bral con irregularidad de los platillos vertebra-
les, estrechamiento de la porcion anterior de
los cuerpos vertebrales y cifosis marcada de la
charnela toracolumbar.
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Figura 2. RM en corte sagital de columna cervical poten-
ciada en T2, con hipodesarrollo del arco ante-
rior de C1 con canal raquideo muy estrecho
con evidente compresion de la médula espinal,
senalado con la flecha.

mas frecuentemente a las vértebras D11, D12 y L1°. Cuando esta
cifosis es grave puede provocar complicaciones neuroldgicas de-
bido a la afectacion de la médula espinal o la cola de caballo
por un compromiso del canal vertebral. En estos casos van a re-
querir la descompresion anterior y la correccion de la cifosis®.

A nivel cervical hay una displasia de odontoides y una ines-
tabilidad atlantoaxoidea, al igual que en otros sindromes como
el sindrome de Down?19. Esta inestabilidad puede provocar
una compresion de la médula espinal cervical, y constituye la al-
teracion ortopédica mas grave de este sindrome!!, pudiendo
provocar una tetraplejia o incluso la muerte ante traumatismos
cervicales minimos. La muerte debida a una mielopatia progre-
siva era el pronostico historico para estos ninos antes de desa-
rrollarse el adecuado manejo ortopédico y quirdrgico de la com-
presion del cordén espinal cervical. En nuestro caso, la nifa
presentaba un cansancio precoz con dificultad para la marcha
debido a la compresion medular que presentaba a nivel occipi-
tocervical (fig. 2). En los pacientes que presentan una pérdida
funcional progresiva después de los 3 o0 4 anos de edad se debe
sospechar un compromiso neurologico®.

Para el estudio de la posible presencia de inestabilidad
C1-C2 se ha propuesto realizar un cribado a partir de los 2 anos,
debiéndose realizar proyecciones laterales dindmicas del raquis
cervical®. La inestabilidad C1-C2 se define radiolégicamente
cuando existe una distancia entre el arco anterior del atlas y la
apdfisis odontoides mayor de 5 mm en el nifio o mayor de 3 mm
en el adulto’. Algunos autores consideran que es preferible estu-
diar el intervalo posterior, medido desde la pared posterior de la
apofisis odontoides hasta el limite anterior de la ldmina de C1,
valorando la anchura del canal raquideo. Se considera que esta
distancia tiene un valor critico de 13-14 mm en la radiograffa la-
teral del raquis cervical, en cualquier posicion. Si en la explora-
cion del nifio no aparecen signos clinicos de compresion medu-
lar y la anchura del canal raquideo es superior a 13 mm, se
recomienda un seguimiento con estudio radiografico al menos
una vez al ano. En caso de que la distancia sea inferior a 13 mm
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o se encuentren signos clinicos de compresion medular estaria
indicado realizar una RM en flexion y extension?. Algunos auto-
res aconsejan realizar una RM de la columna cervical tan pronto
como el diagndstico clinico y bioquimico sea establecido!.

En cuanto al tratamiento de esta inestabilidad C1-C2, la mayo-
rfa de los autores opinan que la mejor opcion es la estabiliza-
cién quirtrgica con la fusion posterior desde occipital hasta C2 o
C3*4511 Respecto al momento de la intervencion no estd bien
determinado. Ransford et al® presentan una serie de 17 casos de
Morquio en los que realizé una fusion occipitoatlantoaxoidea, y
obtienen mejores resultados aquellos en los que se le realizé una
fusion profildctica, antes de que aparecieran sintomas neurologi-
cos, proponiendo realizar una fusién profildctica sobre los
4-5 anos de edad, al menos que aparezcan signos neurologicos
antes de esta edad. El tratamiento mediante el uso del corsé de
Milwaukee para tratar la hiperflexion del cuello y para el mane-
jo de la cifosis de la charnela toracolumbar ha sido ineficaz'?.
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