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HISTORIA

Entre 1900 Y 1913 Thompson, de Edimburgo, reportó 3 casos que pue.
den considerarse propios de ta entidad que IIOS ocupa.

En ]917, durante la primern guerra mundial, Charles Hunter, médico del
ejército t'an;J.<iicnse, presentó una descripción definitiva; h publica.ción efe<tu:lda.
~n lnglaterra se refería a ClISOS vistos en Winnipc,g, Canadá.

En 1919 Gertrud Hurler, de }o,luních. II suxerencia del Profesor PLwndler
presentó dos ca_~()s, provocando esta publicación mayor iml':l.lto y adquiriendo
lll. cmid3d el nombre de Síndrome de Hurler.

Los primeros rasos en los Esudos Unidos de Nom:amérlca se reportaron
en 1925, por parte de Putnan )' Pelkll.n. A 1954 Enmanud estimó que se ha­
bían a'portado 200 (asos en todo el mundo.

En 1960 Me KUSJCK (7) reali:.:ó Ulla (·xcelente desnipción de 20 GI­
sus del Hospital JOIU1.~ Hopkins y en 1966 lu.oy &: CItOCKER (6) de Boston
presentaron ~o (asos.

SINONIMIA

El término gargollsmo I>urgió por las facciones tosca::; que [itonen esto~ pa­
riemes. Gargola es un figurón en forma de dragón, serpiente o tril6n que sirv(·
para arrojar o verter agua por la bOfa en Ia.~ fuentes, en los c.males de los tejados
y (.'11 otros punto:>.

Con respe<tc a la sinonimi.t, en la~ publifaciones dt lEROY " CROCKliR

(6) y de SMITH (10) se establecen dos entidades: una (On el nombre de Enferme­
dad de Hurlt:r y otra con el de Enfermedad de HunteL

• HQ!;pit;l.1 Naóona! Je Nifios y Cite<i11l dlO Po;:<,li'ltd..., Esc.uda d~ M<'<!iüna. Uninr­
5idad d<: Cmt'l Rica.

•• Hospitlll Nadonal de NiriO!!. San Jos~ • C05fJl 'Rica.

"
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CUADRO 1

SlNONlj\t1A

Síndrome de Hurler
GaI.>!ulisHlO
Síndrome d~ Hunter-Hurle'
SínJrom(' de Hurler·pillundll'r
Djsoto~i~ múltiple

Lipocondrodistrofia
MU(0poIIS~(arjdMjs

Enfl'rmedad de H"rler
EllfermeJ:IIJ de Humer

INCIDENCIA Y HERENCIA

Es más fr{..:uent~ en ,,;¡rones <'.Jue en I1l\lJcres.
Es más frecuente en blancos, rMa en negros, y se han reportado (aso; en

c.hinos y en. hindúes.

La transmisiÓn heredítaria ~c realiza de dos formas: autos6mica H..,esiv;!
o reresiva ligada al cromosoma X (sexual). La !1rimcra sería la que Lmoy &

CROCKER (6) y SlIllTH (10) llaman enfermedad d~ Hurkr y la segunda la que
llaman enfermedad de Hunter.

Hurler se lisa para dominar la forma clásica y enfermedad de Hunter O

torma dl' Huntcr del Sindrome dc Hur!cr-Hunter para denominar el tipe tal'­
día.

En la casu.í"stica que LEROY /le CROCKER (6) publican, se I'cfi<:rf;1\ a t¡na

tercera posibilidad qt,¡e se encontré en 8 casos: \;1 forma de Sanfilippo. E,to$ ni·
líos tienen serio daño intelectual siendo la afección neurol6gica lo más impotlanlc.

Exdc olnt fatlna que se 113rna de &heic cuyo defe<to principal. es la opaci­
dad del estroma de 1:. córnea, siendo el resto de las manifestaciones muy leves pe·
ro con fuerte excresión de mucüpolisacáridos en la orina. De esta forma sólo
h3n visto los autores antes ótóldos1 un OlW.

SlNTOMAS: Ver Cuadros 2 y 3

INCLUSrQNES

Se ha reportado que un 10 70 de 10.5 paciente<; con el Síndrome de Hurkr
presenl'Jn en los Ocutrófilos circu1anttS gruesas granulaciones lila, llamadas gní.­
nulos de RliInY (9). Sin embargo se han \,do granulaciones similares en indivi.
duos normales (5) como un hallazgo aislado de una anomali;¡ hereditaria en lo~

leucocitos descrita por Aldcr. A pesar de c:~e hecho y de que no Se<Ul espxificos, los
cotpúscu1o~ de Rcill}' han sido deSCrito~ como el principal hallazgo hematol6giro
en e~le síndrome.

PéAIlSON & LORINCZ (8) encontraron granulacioncs' oas{¡{ilas dentro l

fuera de rnonQl1ucJeates grandes scm~j¡lI1te:; a hisljccito; en 17 de 18 casos, diag.
nosticados clínica y r¡¡dialógicamente y (·onCirmados como Síndtome de Hur!c,
pOI' la demostración de aumento en la excresión de mucopolisacándo.'i ácidos e:l
orina. Estas granulacione~ cran azul oscura e morado al teñirlas' tOn W r1gh¡.
Giemsa tanto en ftotis de sangre periférica como cn médub.

En los casos e,tudiados por Me KUSICK (7) no se encontraron con freo
~uencia estos gdnuJos.
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ADR 3

CO fPARA ID
DE A

'TRE LO_ o~ TTPO_ D
ERD AL TIPO DE TR

S "Mil el D , i\fur, Klmrk 6)

H1.:RlER

Rec~ivJ. ligad al sexo

Opalidad ,le -Ótn11 4
ordera I +

'RetJlrd m¡'Ilt:l1 2 + a 4
Giba 2 + II 4

Eda dé la muer e Gt:n¡,ralmenle

+ Probo bkrn¡;nte (J

+ 2 a 4 -l
a 2 +

+ +
balo -o aiios eneraJment¡, sobn: 40 años.

Se tÍl1 el Dr, Smirh (10)

Baja e-tatura

Comportamiento

Tnhncia ttmpran:l

Infancia tard1a

Al cr3ción mehloolicJ.

omeotario

Enfermedad de Hurltr

Cretim iento r<'tardado de
infan ia tardía

Rdardo mental alrededor
de 6 mesto habitualmen­
re Il pr lbJema de <om·
pOrt3nlien .

E anchamit:Dto d¡, hu so
ljm.i ación de mortalidad
a li.:ular. Cifosis. H pato·
csplenoml.'galia, Opacidad

de córn con ° in cardi ­
mega li, e insuficiencia r­
díaca, Excesiva secreci6n

nasal. Infecciones altas de
aparato respiratorio.

Excr-esi6n • cesiva dI;: á-
<.idos mucopolisadridos.
Gránul cilOpJasmáti os
en los linfocitos.

E_le es un err\>r congénito
dt: metabolismo. '.'1 J¡,f ~o

f undaméntal eSl desconoel.
-d y re5ulta en el<cesiva
acumulaci6n y excresJón de
mucopoli acárido y gene·
r:tlmentt- con d \l e a la
muerte.

Enfermedad de Hunt

Cr imiento retardado "ntr
2 y 6 año',
Retardo lTI<.'ntal evidente entre
l )' 2 años y ubvio entre 2 y 3
aiio', Tendeo ia haci~ hábito des.
tructor y flJidoso.

Peque- uernias 10 uinale.s,

t:ogr amiento de Jos ca '0'
~ de la (.!fa, m derad en ao­
.~ chamiento de hueso con r~­

'5 trici6n de mo\-ilid,¡d d :irti",·

t: la ion s a los 2 atios, Dif sis
E
¡j ocasi nal. Hepato splenol11e·
." galia. Hirsuti,mo, Mucosi·
§
O dad nas I aumentada, Dianea.

Gen calmen e de.spué de la
primera infancia.

Excrcsi6n excesiva de ácido~ mu­
mpol'isacáridos. Inclusiones -ito­
pllts-mátícas en los linfocit ,

Comparado con H~rler; el Hun­
ter es UD proceso 'má leve. con
aparición mlÍ$ tardla )' aw,encin
de opacidad de córnea.
Estos pacientes tienen lOnducta
:lJltisoci. I diarrea. brt:"í\'co­
ca. mayor q e H url:"'.
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Indusiones semejantes :l. las de Alder-Reilty se asocian a urticaria pig·

meDrosa, leuCl:mia a masl ("(:lIs y gluc()geno~is.

Los gránulos de 1 a 2 micras de diámetro, manifiestan fuerte met3croJnll.­
cill 111 teiiiese con azul de toluidjn.a, por lo que .st'" slJ#icrt' que ~n de mucopo­
jisadrid05, espeei31mentc de los sulf:¡.to~ D de condritin ). heparitin: wn solubles
en [ormalina l)()l lo que 110 se pudieron demostrar en estudios histológicos de

biopsias y autopsias.

DEFECfO FUNDAMENTAL

STO"IX'liNS (11) m.tOir¡(;:ita tIue es un error biof1siw más que bilXju!mic').
E.~l~ pacicnt~ prt:Stfltan más inhabilidad para metaboliUT rompuest~ de ..lIto
pew molc(.Uhw que de llIuunleza químll.""l \omplcj~.

STR....US Il< LAN(.;E, cie. en Me KU:ilCK (1), ptllSil[On que se podría tratar

de una glucogenosis.
HU$MAK, Ól. en Me KüS!<.:K (7), <<!nsidctÓ 'lue se (ratuba dc un defeco

to de polr-acáridos.
MAYER &- LORINCZ, cit. en fo,k KU~ICK (7), opinan Ylle es una muropo·

]¡saGlridosis, pnes enCUClltran una buena cantid~d de mndroitin sulfatO 13 y he·

paritin su! faro.
M .... \·'"R, cit. en 1lc KL:S!CK (7), dife gue el Síndrome de Hurler ei un

error genétirc tn la diferenciación (Juimica de Jos fibroblasto.,. y <¡ve h:l)' ¡¡ni! t':(

reúva producción de polisaciridns, lo c¡ut. da por resultado la anl1l.\\lhu..i6n de los
mi.~mo~, así corno l"Xcresi6n aumentada co la orina.

Este trastorno del metabolismo dt un polisacaridc ('lilfllltUral en pro­
porción al crecimientc y diferendación Jc las proteínas ori¿.:ina las anormJías
morfológicas de los tejidos nOtrllalmCl\te ricos en mucopolisad.ridos ljue r~uJlan

en la [ocmaóón de tejido con«ti\i'o, tejido reti(uJar, Glrtílago, ttjidos valw[¡ut'S
cardi:lco~ )" membrana (j( Bowman, anormales, qut: son las pnncifXllc5 manifes·
I¡¡óoncs del gargolúmo.

UZMAN, cit. en H::'lA (4), ha denominado fracción "P" al Illllt0p"I¡~ci­

riJe y fracción ··S" 31 glucolípido. Se aLepta generalmente que b acumulación
de b. fracción P ~ el U'"torn(,) me~bólico primití\'o y que. la foc(ión S 5e de­
posit¡ 1. COnsccuencia dd obsticulo <;¡u( parJ la función normal de lilS célula.-...
te5ult;¡ de la aClUnuJ¡¡eión de /d. primen!.

PATOLOGLA

Hay alteTa(iones en a.ftitab'C, hda. tendón, periostio, vasos sanguíntQs,

válvulas cardíacas, meninges )' córnea. Hal' células de la línea de. los (ibroblastos
distenJid~ pur depósilO$ d~ materiales que han sido llamados células de. g:u­
golismo.

Cuando la lesión es en las v:íhulas cardiac:lS el orden de frecuencia dc
ellas sigllc el mi.WDo que en la fiebre rel1mátiC'.t; mitra/' JórliCl, frio:úspide y
pulmonar

DIAGNOSTICO DiFERENCIAL

El dia~nóst¡co del gargolismo es Hcil en casos avanzados. peto es dificil
en las primeras fase;;, espedalm~ntc en IQ.i casos leves o de formas atípicas, por
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eso se hace necesario esperar el progrc~o de la enfermedad para asegurar d
diagnóstico.

Una diferencia entre pacientes normales y los que padecen gargolismo es

según DORFMAN y LORINCZ (3) gue éstos (:xcrctall grandes cantidades de. mu­
copolisacáridos en h orina. El ais!:lmiento e identificación de estas sustancias 1.."S

una valiosa ayuda en el diagnóstico; sin embargo reacciones positivas en paóentes
con otras enfermedades pueden ocurrir, como también reacciones negativas en
pucientes afectados levemente.

BERNY (1) describe que con una simpk: filtraciÓn en papel de las ()Tinas
de estos pacientes, se obtiene lUla fuerte reacción metacromiÍlica del residuo sobre
el papel filtro, cuando se añade :lZul de toluidina y buffer. No es específica
pues muchas sustancias entre ellas el ácido condroitin sulfúriCO da metacrornacia.

La presencia de graml]os en neutrófilos, tanto en médula como en sangre
periférica son considcrados de valor diagnóstico en el Síndrome de HurJer.

&; debe hacer diagnóstico diferencial ron enfermedad de Morquio, hipo­
tiroidismo, enfermedad de Tay-Sachas, disostosis cráneo facial de Ctol1~on.

HISTORIA CLINICA DE NUESTRO CASO

G. V. B. expediente N'I 05·81-26. De 5 años de edad, 5e>:O masnJ!illo,
pro....edente de Santa María de Dota. Ingresa al Hospital Nacional de Niño~ d
21 dl' febrero de 1967, sale el 15 de abril de 1967, lOn 53 días de estallcia.

A1!fl!CtJcme¡ jamilidTeJ

El padre tiene 44 J.ños, padece de úlcera péptica, su madre tiene 41 :tño;,
anémica)' obesa. Tiene 9 hermanos vivos, dos con hipospadias .Uno fallecido
a [os nucve años con oligofrenia profunda, aunque el aspecto fbico era diferente
de este caso. En primos}' Has no se ha observado un caso ~emejantc.

AIIU'cedelUl:J penoll(/Ies

Es producto ud décimo primer embarazo; pesó al nacer 9 libras, parto
eutópico. Empezó a caminar a los \O meses, sus primeras palabras rlleron a los
3 aiios.

Alimentación materna por 7 meses, luego leche de vaca.
Vacull3do COll DPT }' polio. Ha. padecido de sarampión, bron<J.uitis a re­

petición y otitis supurada.

Eufemledad <f((lIal

El niño es referido al Hospital Nacional de Niños, por prc:enfar una

hernia umbilical y lJ~tus tXCl\'atum importante, para ser intervenido quinirgi­
....amente. Sus padres le han notado un retr:lSO psíquico ¿elide muy temprana edaJ.
El niño cumple órdenes simples y conoce el nombre de ~us hermano.~. El relrrtSO
intelectual parece haber!>C intensificado en Jos últimos tiempo5.

Exploración lfrira

Su p~o es de 20, 1 K~) su t.111a de 94 cm, ce 32 cm, CT. 58 cm,
CA. (,0 cm. Llama la Mención su facies grotesca con cr:ineo p<x¡ueño y rrente
estrecha.. Sus ojos son grall(les protuyentesi ~u nariz es aplastada, hay hipertdo_



LOR/A _, .. l... SINDRüME DE HURLER '1
rismo. Su lengua es grande con tendencias a salir, (os labios son gruesos. Hay
caries dentales de IV grado. Amígdalas hipertrofiadas, el cuello es grue~o y corto.
En tórax ~ observa un peetus excavatum muy importante, hay aumento del "ello
en la espalda. übdomen prominente, hay hernia umbilical moderada, hígado se
palpa a JI on bajo reborde costal en línca medio clavicular. Bazo no se palpa. En
órganos genitales se aprecia hipospadias. En corazón no se au.~rultan soplos. La
posición de sus manos es en garra, muy característica, con dedos cortos )' gruesos.
Hay hipotonía muscular generalizada e hiporrdlexia osteotendin~a. El niño se
manifiesta muy poco activ{), apático. indiferente al medio y responde dificulto·
samente :l las pregunt:ls simples; en el servicio pasa sentado en la cama o en lIna
sill:t, su marcha es dificultosa.

En las Figuras 1, 2, 3, 4 )' ~ se pueden observar las caraeterísti('a~ gene·
rales de nuestro paciente: facit:S cosca, labio inferior colgante, hiperirsucismo,
hernia umbilical, p«tus ex(;watum, hipospadias. En la Figura 6 se aprecian manos
semicontracturadas.

Fip.lI"''¡ 1

Fi¡:u~ 2
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Figwa 3

;!:, -- :.. ,-"
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üllldf(¡ tJ/"'/IIt'J/óguo; negatIvo.

Ex'¡III~"eJ J~ úzbQrator;n

H~mo;.:lobma

Hcmatocritn
CMHC
Culesterul tUI~1

N'lró¡::cnu ur.,ko
Cr"~linina

Conct"mraC"ión pmlromninJ
¡mIo proteico

Ele<1r<1fofC'lis ,1" pruttinas:

Prut..in:u ¡]d ~nf"rmo

Pro!dna~ lol.ko:-
Albúmiua
Alfa 1 ¡:Iub\ll'na~

Alfa 2 ¡:lobldlO:l.s
IXI'. f,:lubulinas
Gama ,l:lonLlI,":l.~

A/C

, ..
8,10
Un
O,1l6
Ul
I,OS

2,~9

0.4

12 )!. "k
-11 ¡. 1ft

19 'fr
174 <111' %
11,-1 mi: ';~

l.2 m¡.: %

100 '"
~.3 mluo,:ramus %

:'Ilnnnal ¡.: ';4
(i 7.~

.\ 4,5
(1,17 U.22

O,n~ 0,115

O.~~ D,n
n,lI0 1,20

1,2 2,1

Piclogral1la: Normal.

Cráneo: existe bu<:na proporción cráneo-facial, estando la calota cr:1l1tana
ensanchada en forma general, en relación a un engrosamiento del diplac, dándole
un aspecto de vidrio esmerilado L:t sutura lon!-(itudinal ~ cncuentrn cerrada r
las impresiones ditlitifOnTI{"'S OH son aparentt::S.

En la base se aprecia, silla turca con l:l. clásica forma en "J" como se
dC'!>(ribc en la enfermedad de Hurler. La lámina cuadrihiterJ dd (uapo del

esfenoides e<ti "trticalizada.
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Tórax: demuestra. un pectus excavaturn marcado; las costillas est:ín
~ns;mchadas a\g\U\as dando un -aspecto roo morfologia de paleta; los tmm0l'!atos
se. observan engrosados. El coruón se: enruentr'l modifio.do en re1:J.ci6n al peetu~

exca\'atum; se aprecian ir,{iltrados intersticiales difuS05 en ambos ompos.
Columna tOlOlco-lumbar en dos proyecciones: demuestr.l que las \'érlc­

bras en general muestran un a~pecto hipopUsico de tipo fttal }' en IlI.i pro)'t(.
ciones laterales dan una forma ovoide ron agujeros nutricias prominentes vil­
sCfvables mejor en las vértebras dorsales bajas. A nivel de la doud&ima y pri­
mera lumbar existe ulla ligera cifosis, 135 \'érUbr,lS couespondientes tienen una
forma angulada de sus OJerpos h:acia la zona anterior.

Pelvis en A. P.; del1'1uestra que ambos ilíacos son hipophisicos con ace­
tibulos pom profundos danao un aspeCto de pelvis plana: los cuellos femo­
rales tienen tendenci:J. a la coxa-vara.

Hu~ largos: todos los huesos tienen las ftlracteristicas de ser cortus )'
ancho5 en rc!aci<)f1 a la medular ensanchada, con adelgazamiento de la corried;
la tr;Ull3. ósea se muestra alterada habiendo deu}:lare<ido la tc-,una fina reticular
exaltándose b trama gruesa qlJt se hace prominente; estos hallazgo; son m:i~

evidentes en los miembros superiores; se aprecian mucha~ líneas <le détcnción
dtl crecimiento, la mayoría dispuestas en la Illetáfisis perO otras inrcrn¡¡das pro·
fundamente: en l¡l diáfisis como se aprecia en lDS fémures; hay modi{icaeionc,~

del proceso de tubulación lIormal, estando los radios encurvados COLl convexidad
externa siendo las metá.fisis y epífisis radiales indinadas a:plmtando hacia: las
tonas internas del carpo. Los Illctacarpeanos tienen la forma cLísica descrita en
d Hurler rOr1siSlenl~ en morfología Cllboiaea COll exw:mos proxim;¡)t,; ;¡n,gu·
Josos que apuntan hacia el carlJO.

La edad o~ea del carpo esta mooeradamente retardada, No se obsef\'ll el
JSpecto de anguIJ.ci6n metafisaria que se describe en los casos m<l.s típicos de
Hueler. bs t:pífisis esta n poco alteradas. Existe moderado genu-val,llulll bilateral.

En nuestro <aso ha}' 'Sigfl'JoS nd\<Y.6g\<~ ev\t\~ntes d~ un:\ e.nfetmeQad
de Hllrler aunque no podemos considerarlo como de los más típicos de esta ell­
fenneJad debido a c¡ue no encOntramos las modificaciones impuestas a oivc\ de
las mctáfisis en relación al crecimiento marcado de la médula diafisiaria,

Las ndiogn.f\\lS s~ presentan en \:15 Fi,[!uJ3s 1 :1 '4_
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Punto jOla despbzado hacia iuriba en 11, JlJ Y AVF, V'; y V6.

Trazo sugiere: minimas alteraciones dI:' la repoJarización \'(,'ntricular o
bien trazo dentro de limites normales para la edad.

Elllldio bwológiro

Biopsia dt: hig;¡do: dhtlas h('pática~ pre!i(;ntan V<lCU\llaS intralitopl:bmicas
'Iut: rechazan su núcleo; no se puede establffer la dase de material tjlle componen
e;a~ vacuolas.

Compatible con gargolismo.

COMENTARIO

El C"'.lSO que nos ocupa es un Sindrome de Hurler Jo qUt: se fundamenta
en bj facies del enfermo, el retardo mene<ll, la b:r.ja. estatura, el retardo en dt:'s·
arrollo motor, el hirsutislllú, manos scmicontracturadas, hern!:! umbilical, pectm
exuvatum, c·xcresi6n aumentada de mucopolisacáridos y alteraciones ndiológic:as.

No COllocemos de nin,:;una publicación de Síndrome de Hurler en C')sta
Rica, ¡Xlr 10 que ést-:- sería el primero. Hace unos 10 años quien em:abe:t:l esta
public:l<.i6n presentó en una sesión dínirn del Hospital San Juan de Dios, un
caso con el mismo diagnóstico, pero no se publicó.

También los Ores. G.RI.OS CORDERO CHAVcRRI }' JaMo!! EUZONOO CErt·

1M.!> (2) preientaron hace 2 años en un Congreso Mfdico 2 GlSOS de HlIrler, lo
"fue nos d1th, con el :letual, un total de 4.

RESUMEN

Se hace una revisión de la literatura referente al Síndrome de: Hurlcr,
an:!lizando la historia, b. sinonimia, la incidentia y herencia. [Q5 síntomas, las
inclusiones, el defecto fundament:l.l, la patologia y el diagnósdco diferencial.
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Se presenta UIl caso COn las siguientes caraderísticas: un hermano fallendo
cOn oligofrenia. El paó<'lue cO/llenzó a hablar a los 3 años. Viene al i-laspira!
por hernia umbilical}' PCctU5 excavatum. Tiene retardo psíquico desde ttmprana
edad. Facies ,i;fotcsca, cr¡Íneo pequeño y frente estrecha. Ojos prot\lyentc:s, nariz
aplastada, hipertclorislno; lenglla grande que sale, labios gruesos. Hipcrtricos,s
en esp.1Ida.

Hígado a ·1 cm del borde costal, ¡na~os en garra SC1lliColltraeturadas_ Hi·
pelOnía muscular generalizada e hiporreflexia oste<ltendinosa. Niijo no camina
solo. Poco :1(til'O, 'lp.íriaJ y (:ontesra en forma confusa a prE'[;lll1tas simple.;.

Hipoalhuminemia, con aumento de las globulinas alfa 1, alfa 2, bd,¡

r gama,
Relación A/G 0,4.
Mucopo]jsacarjdos en orina aumentados

SUMMARY

\'{f« report úfle rase, the rirst plIblisheJ in Co<ta Rica, o( Hurler's Syn'
drome, who came tú the Hospital with umbilical hernia and pectus cxclvalum

He has mental rclardation and al! the clínical (indings dbcrib<:J fur this
syndrolllc indudin,¡; ¡he ,eranulation anomaly o( the leuu){-itcs :¡nd ¡he urimf)

acid mucopolysaccharidcs.
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