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Presentacion del caso: paciente de 17 afios con diagnostico de mucopolisacaridosis tipo 1 (enfermedad de Hurler) se
realiza control radiolégico.

Hallazgos imagenoldgicos:
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Rx de Torax frente: Ensanchamiento costal TC de craneo: silla turca en forma de “J”
en region anterolateral, claviculas acortadas
y ensanchadas.
™ " . & TC de abdomen: Hepatoesplenomegalia.
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_r ‘ TC de pelvis: Hipoplasia acetabular bilateral
Hipoplasia de apd&fisis odontoides con displasia de cabeza femoral.

RMN de columna: cifosis dorso lumbar, escoliosis levoconvexa lumbar,
cuerpos vertebrales con morfologia de bala de forma picuda en su
region anterior.

Discusion: La mucopolisacaridosis tipo 1 es una enfermedad congeénita donde existe una acumulacion de heparan
sulfato y dermatansulfato en diferentes organos y tejidos. El espectro fenotipico se ha clasificado en 3 formas clinicas,
la de mayor gravedad es la enfermedad de Hurler. Es una enfermedad poco frecuente, autosomica recesiva, es una
forma muy grave y de progresion rapida. El diagnostico se realiza entre los 6 meses y los 2 afios de vida, mediante
pruebas genéticas, analisis enzimaticos y pruebas de imagenes.

Los sintomas varian en la gravedad, pero pueden incluir: talla baja, deformidades esqueléticas, rasgos faciales
prominentes, retraso en el crecimiento, discapacidad intelectual, afectacion cardiorrespiratoria.

Conclusion: El caso corresponde a un paciente adolescente con diagndstico confirmado de enfermedad de Hurler.
Estas manifestaciones reflejan la progresion multisistéemica de la enfermedad, producto de la acumulacion lisosomal de
glicosaminoglicanos. Resalta la importancia del seguimiento imagenolégico como herramienta clave en la evaluacion
del compromiso sistémico y esquelético en pacientes con mucopolisacaridosis tipo 1.
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