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PRÓLOGO

Las mucopolisacaridosis (MPS) son un grupo de errores innatos del metabo­
lismo cuya causa reside en un defecto enzimático intralisosomal necesario para 
el procesamiento de unas moléculas complejas llamadas glucosaminoglicanos 

(GAG). Este defecto produce la acumulación de estas macromoléculas en las células 
de múltiples órganos y sistemas, lo que provoca lesiones progresivas que empeo­
ran a medida que aumenta la edad. Junto al depósito intralisosomal de estos GAG 
hay fenómenos de autofagia, apoptosis e inflamación, necesarios para comprender la 
compleja fisiopatología de estas enfermedades.

Desde hace unos años el tratamiento enzimático sustitutivo (TES) ha logrado mejo­
rar en parte las complicaciones multisistémicas que se derivan de las MPS. Sin 
embargo, el enzima administrado no atraviesa la barrera hematoencefálica ni pene­
tra bien en hueso, cartílago, capas oculares o válvulas cardíacas, lo que explica que, 
a pesar del TES, los pacientes con MPS deban someterse a una gran cantidad de 
procesos quirúrgicos.

El presente libro aborda de forma magistral los distintos aspectos de las especialida­
des quirúrgicas implicadas en el manejo de estos pacientes. A la información de la 
bibliografía se añade la extensa experiencia de los autores, de reconocido prestigio 
en el manejo de las MPS, lo que hace que, además, se trate de una obra eminente­
mente práctica. Esta perspectiva integral permite obtener una visión más certera de lo 
difícil que es la coordinación entre las diferentes especialidades involucradas.

En primer lugar, se aborda la enfermedad ósea. En las MPS la afectación ósea se 
caracteriza por una progresiva deformidad en la infancia y una posterior degenera­
ción articular con deformación secundaria adicional en edades posteriores. Es intere­
sante estudiar el tratamiento propuesto en el capítulo sobre la inestabilidad cervical, 
la cifosis dorsolumbar, la displasia de cadera, el genu valgo, el síndrome del túnel 
carpiano y la liberación de los dedos en resorte.

Posteriormente se revisan los problemas otorrinolaringológicos en pacientes con 
MPS: los métodos de tratamiento de la hipoacusia mixta (conductiva y neurosensorial) 
y de la hipertrofia amigdalar y de adenoides. La obstrucción de la vía aérea laringo­
traqueal puede ser muy grave; de hecho, representa uno de los principales factores 
de muerte precoz a pesar del TES, por lo que en ocasiones se precisa recurrir a la 
traqueotomía.

Después se tratan los aspectos neuroquirúgicos, con especial énfasis en la inestabilidad 
cervical y la hidrocefalia. En el capítulo se describen con detalle las particularidades de 
la inestabilidad cervical en cada tipo de MPS, así como las complicaciones posibles y los 
riesgos de la intervención quirúrgica. Igual de interesantes son el algoritmo propuesto 
para su manejo y la presentación del seguimiento de esta clase de lesiones.
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Prólogo

Seguidamente se considera la afectación ocular de las MPS, muy frecuente y de inicio 
precoz. El aumento de la supervivencia de los pacientes ha permitido observar nuevas 
manifestaciones oculares y comprender mejor la fisiopatología de la oftalmopatía. Las 
nuevas técnicas del trasplante de córnea o la cirugía del glaucoma explicadas en el 
texto ayudan a preservar la función visual. 

A continuación, se abordan la atención odontológica y la cirugía oral. El autor del 
capítulo describe el papel de la cirugía en lo que respecta a los maxilares ante encías 
gruesas, diastemas, defectos condilares e inclusiones dentarias. El tratamiento de 
ortodoncia por la oclusión dental asociada a una mordida cruzada posterior tiene sus 
particularidades. 

El siguiente capítulo se dedica a los aspectos relativos a la cirugía general y vascular, 
que no son menos importantes. Así, excepto los pacientes que hayan recibido un tras­
plante de órganos hematopoyéticos, la mayoría de los enfermos mantendrán el TES 
durante toda su vida; esta necesidad de infusión intravenosa obliga a plantear la utili­
zación de reservorios totalmente implantados. Además, la disfagia orofaríngea y las 
alteraciones cognitivas obligan con frecuencia a practicar una gastrostomía percutá­
nea. Y, por último, otro problema propio de la cirugía general, quizás el más habitual, 
es la presencia de hernias, que, al ser recidivantes, necesitan un tratamiento especial, 
como se explica en el texto.

El capítulo final, dedicado a las consideraciones anestésicas, refleja la complejidad del 
paciente con MPS por la afectación de la vía aérea, el sistema respiratorio y el aparato 
cardiovascular. Los motivos por los que se trata de una vía aérea difícil son múltiples. 
A nivel respiratorio, puede haber un patrón restrictivo pulmonar y un componente 
obstructivo por acumulación de depósitos de GAG. Finalmente, la afectación cardíaca 
también debe tenerse en cuenta. La inducción anestésica se ha de realizar con dos 
anestesistas y requiere el empleo de broncoscopio o de videolaringoscopio. La extu­
bación es un momento crítico, más incluso que la intubación, ya que la vía aérea sigue 
presentando la misma dificultad, pero se añade el problema probable del edema 
provocado por la manipulación. 

En definitiva, estamos ante una magnífica monografía que será muy útil y provechoso 
no solo para los encargados de las diversas especialidades quirúrgicas implicadas en 
el difícil abordaje quirúrgico del paciente con MPS, sino también para el médico coor­
dinador de todo el equipo multidisciplinar. Mejorar la asistencia quirúrgica y prevenir 
sus complicaciones redundará en una mejora del pronóstico y de la calidad de vida 
de los pacientes y de sus cuidadores. 

Dr. Isidro Vitoria
Unidad de Nutrición y Metabolopatías 
CSUR de Enfermedades Metabólicas 
Congénitas Hospital La Fe, Valencia
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Capítulo 1
Introducción a las 
mucopolisacaridosis
Mireia del Toro Riera
Médico Adjunto, Sección de Neurología Pediátrica, CSUR de Enfermedades Metabólicas Hereditarias, 
Hospital Unversitario Vall d’Hebron, Barcelona, Centro Miembro de MetabERN 

Introducción

Las mucopolisacaridosis (MPS) son un grupo 
de enfermedades metabólicas hereditarias y 
genéticas causadas por un defecto en algu­
nas enzimas intralisosomales necesarias para 
el procesamiento de unas moléculas llama­
das glucosaminoglucanos (GAG). El defecto 
en la degradación de estas macromoléculas 
provoca su acúmulo en las células de los dife­
rentes órganos, lo que causa una lesión irre­
versible y progresiva1,2.

La incidencia global se estima en 1/22.500 
recién nacidos y son de herencia autosómica 

dominante salvo una que está ligada al cromo­
soma X (MPS II o enfermedad de Hunter). Exis­
ten 6 tipos de MPS (algunas de ellas con varios 
subtipos), que se diferencian, además de por el 
defecto enzimático (11 enzimas diferentes), por 
el tipo de GAG eliminado en orina y por el feno­
tipo clínico. En la tabla 1 se recogen los dife­
rentes tipos de MPS con su defecto genético, 
enzi mático y patrón de excreción de GAG. 

El acúmulo de GAG no degradados en los 
lisosomas provoca una disfunción progre­
siva de diferentes vías celulares, que activa 
mecanismos de apoptosis y lleva a la muerte 
 celular. A  esto se le añade la puesta en 

Tabla 1. Clasificación de las mucopolisacaridosis (MPS)

Tipo Nombre Gen Defecto Acúmulo

MPS I Hurler IDUA α L-iduronidasa
Dermatán-sulfato
Heparán-sulfatoMPS I atenuada Scheie IDUA α L-iduronidasa

MPS II Hunter IDS (Cr.X) Idurono sulfatasa

MPS III
Sanfilippo A
Sanfilippo B
Sanfilippo C
Sanfilippo D

SGSH
NAGLU
HGSNAT
GNS

Heparán N-sulfatasa
N-acetilglucosaminidasa
α glucosaminidotransferasa
N-acetilglucosamina 6 sulfatasa

Heparán-sulfato

MPS IV Morquio A
Morquio B

GALNS
GLBI

Galactosamina 6 sulfatasa
Galactosidasa β Queratán-sulfato

MPS VI Maroteaux-Lamy ARSB Arilsulfatasa β Dermatán-sulfato

MPS VII Sly GUSB Glucuronidasa β Dermatán-sulfato
Heparán-sulfato
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marcha de fenómenos inflamatorios que 
participan de forma significativa en el daño 
tisular progresivo3.

El diagnóstico se inicia por la sospecha clínica, 
tras lo cual se realiza la determinación de 
GAG en orina, preferentemente de 24 horas. 
En algunas ocasiones, la excreción de GAG en 
orina puede ser normal o en el límite alto del 
rango, lo cual no descarta el diagnóstico de 
MPS si la clínica es sugestiva. La confirmación 
de la enfermedad y del tipo de MPS se basa 
en la determinación de la actividad enzimá­
tica en leucocitos, plasma o fibroblastos, que 
siempre debe resultar disminuida, y en el 
estudio genético, imprescindible para ofre­
cer un asesoramiento reproductivo y estudios 
prenatales. En los últimos años, los cribados 
de poblaciones seleccionadas han dado 
buenos resultados y facilitado un diagnós­
tico temprano, que conlleva un inicio precoz 
de las terapias y un mejor pronóstico de los 
pacientes4. Asimismo, en varios países se ha 
iniciado la inclusión de las enfermedades liso­
somales en el cribado neonatal5.

Manifestaciones clínicas 

Las MPS son enfermedades multisistémicas, 
crónicas y progresivas. Desde un punto de 
vista clínico, se pueden distinguir tres tipos 
de presentación según la afectación predomi­
nante: enfermedad de depósito clásica (MPS 
I, II, VI y VII), enfermedad neurodegenerativa 
(MPS III) y enfermedad ósea (MPS IV). En la 
tabla 2, se muestran las diferentes formas de 
presentación y los síntomas principales de las 
MPS. En la mayoría de las MPS, se diferencian 
unas formas graves y otras atenuadas, que se 
distinguen, principalmente, por la edad de 
presentación, la progresión de la enfermedad 
y el grado de afectación neurológica.

Enfermedad de depósito 
(mucopolisacaridosis I, II, VI y VII)

La forma de presentación más clásica es la que 
conlleva un fenotipo característico y tosco, 
talla baja, visceromegalias, y afectación ósea y 

Tabla 2. Principales síntomas de las mucopolisacaridosis (MPS)

MPS I MPS II MPS III MPS IV MPS VI MPS VII

Talla baja X X X X X

Fenotipo tosco X X X X X

Disostosis ósea X X X X X

Otitis de repetición X X X X

Hipertrofia adenoidea y amigdalar X X X X

Sordera X X X X X

Opacidades corneales X X X X

Valvulopatía cardiaca X X X X

Hepatoesplenomegalia X X X X

Deterioro neurológico X X X X

Síndrome del túnel carpiano X X X X

Compromiso medular X X X X X
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neurológica, entre otras. Los pacientes suelen 
tener una exploración normal al nacimiento, y 
los signos y síntomas se instauran en los prime­
ros meses de vida, para las formas graves, y 
en la infancia tardía o adolescencia, para las 
atenuadas6. 

El fenotipo característico de este grupo de 
pacientes se pone de manifiesto a lo largo del 
primer año. Incluye unos rasgos faciales toscos 
con frente prominente, raíz nasal ancha y depri­
mida, cabello y labios gruesos, y macroglosia. 
Además, presentan talla baja con tronco corto, 
abdomen prominente, hepatoesplenomegalia 
y hernias de repetición. 

La afectación ósea se traduce en rigidez articu­
lar, deformidades esqueléticas graves, como 
cifosis toracolumbar o escoliosis, subluxación 
de caderas, genu valgum y manos en garra. 
Radiológicamente, muestran una disostosis 
múltiple; es uno de los aspectos más limitantes 
de su calidad de vida, y requerirá de un segui­
miento y tratamiento específicos7.

En todos los pacientes, son frecuentes las 
complicaciones otorrinolaringológicas en forma 
de otitis de repetición, e hipertrofia adenoidea 
y amigdalar, que puede conllevar un síndrome 
de apneas obstructivas durante el sueño que 
requiere de un estudio y tratamiento específi­
cos8. Es muy común el desarrollo de hipoacusia 
de origen mixto: neurosensorial por la compre­
sión nerviosa en el canal y de transmisión por la 
ocupación frecuente del oído medio por muco­
sidad. Dada la posible interferencia con el desa­
rrollo del lenguaje de los niños, se requiere de 
un seguimiento y tratamiento precoces. 

A nivel ocular, los pacientes con MPS I, VI y 
VII presentan opacidades corneales, que son 
manifiestas en fases tempranas pero que no 
suelen repercutir en la función visual hasta 
edades más avanzadas9. La instauración de 
un papiledema secundario a una hidrocefalia 
de evolución lenta y poco sintomática es otro 
posible factor de déficit visual irreversible que 
hay que evitar. 

Las anomalías cardiacas son frecuentes en las 
MPS e incluyen disfunción valvular (principal­
mente aórtica y mitral), engrosamiento miocár­
dico y estenosis de las arterias coronarias10.

Desde el punto de vista pulmonar, existen 
varios factores que conducen a una insufi­
ciencia respiratoria progresiva: mecanismos 
obstructivos por problemas en la vía aérea 
superior o por depósitos de GAG en el árbol 
traqueobronquial, un patrón restrictivo por las 
anomalías esqueléticas y el depósito de GAG 
en tejido conectivo, y finalmente, complica­
ciones de las sobreinfecciones de repetición 
desde edades muy tempranas11.

La afectación del sistema nervioso central 
es característica de las formas graves de 
MPS I, II y VII, con un deterioro neurocogni­
tivo progresivo, trastorno de conducta y, en 
fases avanzadas, epilepsia y estado vege­
tativo. Existen otras complicaciones muy 
frecuentes, pero poco sintomáticas, comu­
nes a todas las MPS  de este grupo, que es 
importante conocer y detectar a tiempo. La 
hidrocefalia es una de ellas; puede aparecer 
en formas atenuadas o en pacientes sin afec­
tación cognitiva, debida al depósito de GAG 
en el espacio subaracnoideo. El compromiso 
medular por estrechamiento del canal a nivel 
cervical se debe al acúmulo de GAG en las 
meninges y a las anomalías esqueléticas. La 
evaluación neuroradiológica y neurofisioló­
gica por potenciales evocados somestési­
cos indicarán el momento más idóneo para 
la intervención. Por último, es muy frecuente 
también el síndrome del túnel carpiano como 
consecuencia de la afectación ósea y articular, 
y del depósito de GAG en el retináculo flexor. 

Enfermedad predominantemente 
neurodegenerativa 
(mucopolisacaridosis III)

Los pacientes afectos del síndrome de San ­
filippo, en cualquiera de sus formas, presentan 
una clínica predominantemente neurológica 
con pérdida progresiva de todas sus adqui­
siciones hasta llegar a un estado vegetativo 
en la adolescencia12. A diferencia del resto de 
las MPS, no suele haber afectación extraneu­
rológica importante. Sin embargo, algunos 
pacientes pueden sufrir trastorno digestivo, 
hipoacusia, infecciones respiratorias, displa­
sia de caderas e hidrocefalia.
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Enfermedad esquelética 
(mucopolisacaridosis IV)

La enfermedad de Morquio se debe al defecto 
en el metabolismo del queratán y coindroitin 
sulfatos, componentes principales del cartí­
lago y de la córnea, por lo que es obvio que la 
afectación en estos pacientes involucrará estos 
órganos13. Los pacientes con MPS IV presentan 
hiperlaxitud articular muy marcada. Las deformi­
dades esqueléticas son muy precoces y promi­
nentes (cifosis, pectus excavatum, genu valgum), 
y se acompañan de talla baja (muchas veces difí­
cil de medir por las dificultades para mantener 
una posición erecta).

Las opacidades corneales son otro síntoma 
característico de estos pacientes, pero en la 
mayoría de las ocasiones, no tan graves como 
en MPS I y VI, por lo que la visión no está 
comprometida. 

Bases del tratamiento

En los últimos años, los avances en el tratamiento 
en las MPS han supuesto un cambio impor­
tante en su pronóstico y en la calidad de vida de 
los pacientes. Clásicamente, el manejo se limi­
taba al tratamiento sintomático de las compli­
caciones desde un abordaje multidis ciplinar. 
Desde hace unas décadas, existe la posibilidad 

de reponer la actividad enzimática por distintas 
vías o disminuir la carga de sustrato acumulable, 
y en breve, nuevos tratamientos con diferentes 
abordajes fisiopatológicos estarán en disposi­
ción de ensayarse en pacientes. En todos los 
casos, y dado el carácter progresivo de este 
grupo de trastornos, es importante la instaura­
ción del tratamiento en la edad más temprana 
posible, lo que implica un diagnóstico precoz 
y la inclusión, en algunos países, en programas 
de cribado neonatal5. Asimismo, es importante 
disponer en todos los centros de un programa 
de transición del paciente pediátrico a la edad 
adulta que favorezca este paso de la forma más 
favorable posible14. La tabla 3 refleja los trata­
mientos que actualmente están disponibles.

Tratamiento de soporte y abordaje 
quirúrgico

A pesar de los múltiples avances terapéuticos, 
el tratamiento multidisciplinar de soporte sigue 
siendo el más importante para asegurar al 
paciente la mejor calidad de vida posible. Estas 
medidas deben abordar tanto los diferentes 
aspectos de la afectación como sus necesidades 
generales para la integración en la vida diaria. 

Muchos de los problemas clínicos de los pacien­
tes con MPS requieren de soluciones quirúr­
gicas, por lo que su valoración, indicación y 

Tabla 3. Tratamiento actual de las mucopolisacaridosis (MPS)

Tipo TES EV TPH

MPS I Laronidasa Sí, menores de 2 años

MPS II Idursulfasa En algunos países

MPS III A
MPS III B
MPS III C
MPS III D

MPS IV A Elosulfasa α

MPS VI Galsulfasa

MPS VII Vestronidasa En algunos casos

EV: endovenoso; TES: tratamiento enzimático sustitutivo; TPH: trasplante de progenitores hematopoyéticos.
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seguimiento suponen un porcentaje extrema­
damente elevado de las consultas en los centros 
hospitalarios. Por este motivo, es necesario que 
existan equipos multidisciplinares con experien­
cia en MPS que valoren en cada momento los 
problemas activos, y coordinen las visitas y las 
cirugías, lo que se traducirá en menores riesgos 
y mejor calidad de vida para los pacientes. En la 
tabla 4, se recogen las cirugías más habituales. 
Los pacientes con MPS pueden llegar a reque­
rir entre 6 y 10 intervenciones en los primeros 
10  años de vida15. 

El soporte nutricional adecuado es imprescin­
dible para todos los pacientes en cualquier 
estadio de su enfermedad. Esto incluye tanto 
la planificación de una dieta adecuada para 
cubrir las necesidades calóricas, vitamínicas 
y minerales como la instauración de vías de 
alimentación artificiales, como la sonda naso­
gástrica o la gastrostomía en el caso de tras­
tornos de la deglución. Asimismo, en la dieta, 
debe tenerse en cuenta la tendencia al estre­
ñimiento, que puede alternarse con episodios 
de diarrea de causa no aclarada, probable­
mente por disfunción intestinal secundaria al 
depósito de GAG.

El apoyo psicológico es necesario tanto para 
el paciente como para su familia. Ambos 

deben adaptarse a las diferentes fases del 
proceso y estar preparados para afrontar la 
fuerte carga sanitaria, familiar y social que 
generan estas enfermedades. Asimismo, en 
las primeras etapas son relevantes las medi­
das de atención temprana al desarrollo psico­
motor para obtener la máxima capacidad de 
desarrollo del niño.

Los problemas óseos requieren de la partici­
pación de ortopedas, traumatólogos y reha­
bilitadores, para la prevención y corrección 
de las lesiones óseas y de las deformidades 
secundarias16. La fisioterapia ayuda a mejo­
rar tanto la resistencia como la flexibilidad de 
algunas articulaciones, y debe realizarse una 
o dos veces por semana como mínimo. Las 
intervenciones pueden ser necesarias para la 
fijación de la columna, la liberación de tendo­
nes en las manos y, en ocasiones, la cirugía de 
cadera17. Estas medidas deben completarse 
con las encaminadas a conseguir una correcta 
mineralización ósea: ejercicio físico, activida­
des al sol y vitamina D o bifosfonatos cuando 
sean necesarios.

Las alteraciones cardiacas requieren el segui­
miento periódico por el servicio de cardio­
logía, y puede ser necesaria la intervención 
quirúrgica para reemplazo valvular o el trata­

Tabla 4. Principales cirugías en los pacientes con mucopolisacaridosis

Problema Intervención Cirujano

Otitis de repetición Drenajes, timpanostomía ORL

Hipertrofia adenoidea y amigdalar Adenoidectomía, amigdalectomía ORL

Necesidad de infusiones Colocación de PAC Cirujano general o vascular

Hernias de repetición Herniorrafias Cirujano general

Disfagia Colocación gastrostomía Cirujano general

Disostosis ósea Correcciones quirúrgicas Ortopeda

Compromiso cervical Descompresión y fijación Neurocirujano u ortopeda

Hidrocefalia Colocación catéter de derivación Neurocirujano

Opacidad corneal Trasplante de córnea Oftalmólogo

Valvulopatía cardiaca Reemplazo valvular Cirujano cardiaco

ORL: otorrinolaringología; PAC: port a cath.
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miento médico de arritmias o insuficiencia 
cardiaca18. Asimismo, ante situaciones de 
riesgo, debe realizarse profilaxis de endocar­
ditis bacteriana.

Los problemas de la vía aérea superior, que 
con frecuencia comportan apneas obstructi­
vas, requieren, en la mayoría de los pacientes, 
de la práctica de amigdalectomía y adenoi­
dectomía, así como de la colocación de drena­
jes transtimpánicos. En ocasiones puede 
ser necesario más de una intervención. Un 
problema asociado pero no menos relevante 
son los trastornos del sueño19. En cuanto a los 
problemas respiratorios, además del trata­
miento antibiótico y broncodilatador de las 
infecciones de repetición, en fases avanzadas 
los pacientes pueden requerir oxigenoterapia 
y soporte ventilatorio, generalmente con siste­
mas no invasivos (bipresión positiva [BPAP] o 
presión positiva continua en las vías respirato­
rias [CPAP], ya sea nocturna o diurna)11. 

El seguimiento neurológico y la intervención 
del neurocirujano son imprescindibles para 
la detección y el tratamiento de las complica­
ciones neurológicas tratables, que incluyen: 
hidrocefalia, compromiso medular, síndrome 
del tunel carpiano y crisis comiciales20­22. Las 
intervenciones para colocación de drenaje 
ventrículo­peritoneal, descompresión de la 
médula o fijación de la columna cervical, y el 
tratamiento médico con anticomicales y anti­
psicóticos forman parte de la terapia habitual, 
especialmente en pacientes con deterioro 
neurológico.

Los problemas oftalmológicos (glaucoma, alte­
raciones retinianas y del nervio óptico) requieren 
un seguimiento periódico y el tratamiento de la 
hipertensión ocular cuando se detecte9. Desde 
el punto de vista de la audición, además de las 
intervenciones para facilitar el drenaje de la vía 
aérea y el oído medio, en muchos casos es nece­
saria la colocación de audífonos. El diagnós­
tico debe realizarse  de  forma precoz para no 
comprometer el desarrollo del lenguaje en 
estos pacientes y tampoco favorecer el retraso 
en las adquisiciones.

Debido a las frecuentes intervenciones quirúr­
gicas, es conveniente constatar el hecho de 

que son pacientes con un riesgo anestésico 
importante23. Entre las dificultades que se 
pueden presentar, se encuentran: problemas 
para mantener la vía aérea permeable en la 
inducción anestésica y dificultades en la intu­
bación, riesgo de edema y problemas venti­
latorios en la extubación, y finalmente, en 
pacientes con afectación ósea cervical, posibi­
lidad de lesión medular con las movilizaciones 
forzadas.

La asistencia multidisciplinar debe involucrar 
también a todos los profesionales necesarios 
para abarcar otras posibles facetas de la vida 
diaria (trabajo social, asistencia legal), que 
deben coordinarse con los diferentes espe­
cialistas sanitarios, ya que el gran número de 
visitas pueden interferir de forma relevante en 
la organización de la vida cotidiana24.

Tratamiento de reposición enzimática

El tratamiento enzimático sustitutivo consiste 
en la administración periódica por vía endo­
venosa de la enzima deficitaria marcada con 
una señal bioquímica. Su fundamento radica 
en la comprobación de que una enzima admi­
nistrada de forma exógena a un medio celu­
lar es capaz de penetrar en las células a través 
de los receptores manosa 6 fosfato (o LIMP­2 
en el caso de la glucocerebrosidasa), y actuar 
correctamente. Se ha observado, además, que 
un 1­5% de la actividad metabólica es capaz 
de corregir el defecto metabólico en la línea 
celular25. 

Las enzimas para las MPS I (laronidasa), II (idur­
sulfasa) y VI (galsulfasa) tienen efectos rápida­
mente objetivables al disminuir el tamaño de 
las visceromegalias y la eliminación de GAG 
en orina. A más largo plazo mejoran o estabi­
lizan la capacidad vital forzada, la hipertrofia 
ven tricu lar y la movilidad en algunas articula­
ciones. En todos los casos, la administración es 
semanal. Las terapias enzimáticas más recien­
tes son para MPS IV (elosulfasa), que se han 
mostrado efectivas en mejorar el rendimiento 
físico en la prueba de caminar 6  minutos y 
en el estado general de  los pacientes, y para 
MPS VII (vestronidasa). 
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La terapia enzimática sustitutiva presenta unas 
ventajas importantes respecto a otros trata­
mientos, como son: su fácil administración por 
vía venosa, con pocos efectos secundarios; la 
posibilidad de ser efectiva con niveles bajos de 
enzima, y la poca toxicidad de las dosis eleva­
das. Los efectos en los órganos más sensibles 
a la enzima son rápidos y duraderos26.

Asimismo, presenta unas limitaciones que 
deben tenerse en cuenta en el momento de 
plantear el tratamiento. Unas son consecuencia 
de la naturaleza de la enfermedad: por un lado, 
algunos síntomas no se deben directamente al 
depósito de sustrato, sino a fenómenos secun­
darios (inflamación, apoptosis, autofagia), y no 
son fácilmente corregibles; por otro, el carácter 
progresivo de los procesos hace que en fases 
avanzadas no sea tan efectiva. Además, existen 
unas limitaciones atribuibles al propio fármaco: 
no atraviesa la barrera hematoencefálica y no 
penetra bien en hueso, cartílago y válvulas 
cardiacas; provoca la síntesis de anticuerpos 
que pueden afectar a la eficacia clínica, y por 
último, su precio es actualmente muy elevado. 

Para corregir la afectación en el sistema 
nervioso central (SNC), existen diferentes expe­
riencias sobre la administración de las enzi­
mas por vía intratecal. Algunas de ellas tienen 
un resultado negativo y otras todavía están en 
fase de estudio. Asimismo, se están ensayando 
aproximaciones con enzimas modificadas que 
atravesarían la barrera hematoencefálica27,28. 

Trasplante de progenitores 
hematopoyéticos

Desde los años ochenta, el trasplante de 
células hematopoyéticas ha sido una terapia 
efectiva en diversos errores congénitos del 
metabolismo, especialmente en enferme­
dades lisosomales. La eficiencia se basa en 
la provisión de enzimas a los diferentes teji­
dos por parte de las células donantes que 
migran desde el sistema cardiocirculatorio. La 
enzima puede ser traspasada de una célula a 
otra por un fenómeno de corrección cruzada 
(cross- correction) mediada por los receptores 
manosa 6 fosfato. Actualmente existen dos 
posibilidades de donación: células hemato­

poyéticas de médula ósea de donante sano 
(preferiblemente emparentado) o células 
hematopoyéticas de cordón umbilical. Ambas 
técnicas presentan buenas tasas de resulta­
dos y supervivencia cuando la indicación y el 
tiempo del trasplante son los apropiados29,30.

La principal ventaja de la terapia celular es la 
corrección definitiva del defecto enzimático en 
aquellos tejidos en los que las células donadas 
implantan bien. Sin embargo, presenta unos 
inconvenientes que impiden que se utilice 
como tratamiento general para todas las MPS. 
Por un lado, el beneficio depende de la grave­
dad de la enfermedad y del momento del tras­
plante. Por otro, el efecto es diferente en los 
distintos tejidos: es muy efectivo en órganos 
con sistema retículo­endotelial, tiene poco 
impacto en el hueso, y las células del SNC 
necesitan de un periodo de 6­12 meses para 
que se estabilice el deterioro. Por último, algu­
nos aspectos del propio trasplante pueden 
afectar al pronóstico final: nivel enzimático 
del donante, grado e implantación del quime­
rismo, enfermedad de injerto contra huésped 
y necesidad de inmunosupresión.

En estos momentos, hay un consenso respecto 
a las indicaciones del trasplante de progeni­
tores hematopoyéticos como tratamiento de 
elección para MPS I en pacientes menores 
de  18 meses. Para otras MPS (II y IV), existen 
recientes experiencias con resultados variables.

Otros tratamientos

Terapia de reducción de sustrato

El fundamento del tratamiento de reducción 
de sustrato se basa en limitar la síntesis de la 
molécula compleja que no puede ser degra­
dada en el lisosoma, y de ese modo evitar 
el acúmulo y los efectos secundarios deri­
vados del mismo. Se utiliza un fármaco que 
inhibe parcialmente la síntesis de los sustratos 
actuando a nivel de la enzima que los sintetiza. 
De esta manera, se sintetizan menos moléculas 
de sustrato, y por lo tanto, entran menos en el 
lisosoma para ser degradadas. Con todo ello, 
pequeñas cantidades de enzima lisosomal 
residual son suficientes para evitar el acúmulo 
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de sustrato. En el caso de las MPS, se ha inten­
tado este objetivo con algunas sustancias, 
como la genisteína, en pacientes con MPS III, 
pero sin una efectividad clara.

Terapia génica

La terapia génica consiste en la obtención 
de un gen funcional que produzca la enzima 
adecuada para reemplazar al deficitario. 
Esta técnica se puede aplicar in vivo, con la 
introducción en las células o tejidos afecta­
dos del gen adecuado, o ex vivo, cuando el 
cambio genético se realiza en líneas de célu­
las hematopoyéticas que luego se trasplantan 
al paciente.

Esta aproximación terapéutica es la más fisio­
patológica y cuenta con dos factores que le 
añaden ventajas una vez aplicada: por un 
lado, la observación de que poca cantidad de 
enzima (1­10%) es suficiente para un correcto 
funcionamiento celular, y por otro, el fenó­
meno de corrección cruzada por el cual la 
enzima puede transferirse de una célula a otra 
y ser normofuncionante.

Sin embargo, en el momento actual, existen 
unas limitaciones importantes. Una de ellas 
es el hecho de poder transferir una cantidad 
suficiente del gen activo o de la población 
celular adecuada al tejido afectado. Para supe­
rar la barrera hematoencefálica se está ensa­
yando la administración del vector o las células 
corregidas a través de inyecciones esteroatáxi­
cas intracerebrales y vía intraventricular. Un 
segundo problema es el nivel y la duración de 

la expresión del producto transgénico admi­
nistrado en su lugar de acción. Por último, la 
potencial toxicidad de la administración a 
través de vectores no está bien establecida.

En la actualidad, esta línea de investigación se 
está desarrollando muy activamente y se está 
en fase de ensayos clínicos para pacientes con 
MPS I, II, III, VI y VII, algunos con resultados 
prometedores31,32.

Conclusiones

Las MPS son enfermedades hereditarias, multi­
sistémicas y progresivas debidas al depósito 
de GAG en los diferentes tejidos.

Existen diversos tipos de MPS en función del 
defecto enzimático y el material de acúmulo, 
y se corresponden con diferentes formas de 
presentación clínica. La MPS III es fundamen­
talmente una enfermedad neurodegenerativa, 
y la MPS IV, una enfermedad ósea. Los demás 
grupos (I, II, VI y VII) presentan un fenotipo 
característico, hepatoesplenomegalia, y afec­
tación visceral, sensorial y neurológica, esta 
última en grados variables.

El diagnóstico precoz es imprescindible para 
iniciar el tratamiento lo antes posible, y así 
mejorar el pronóstico y la calidad de vida de 
los pacientes, a pesar de que lo más impor­
tante es el seguimiento multidisciplinar y el 
tratamiento de todas las complicaciones, que 
incluye de forma preferente el manejo quirúr­
gico de los distintos problemas.
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Capítulo 2
Cirugía ortopédica
Klane K. Whitea,b

a Director, Skeletal Health and Dysplasia Program, Seattle Children’s Hospital, Seattle, Washington,  
Estados Unidos
b Profesor, Cirugía Ortopédica y Medicina del Deporte, Universidad de Washington, Seattle, Washington, 
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Introducción

La enfermedad musculoesquelética es una 
de las características destacadas de las muco­
polisacaridosis (MPS). Las manifestaciones 
radiográficas se designan con el término de 
disostosis múltiple1. La disostosis múltiple, 
que significa literalmente «múltiples huesos 
enfermos», puede identificarse por la afecta­
ción difusa del esqueleto, con huesos largos, 
costillas anchas, displasia epifisaria, platies­
pondilia, metacarpianos en forma de «bala» y 
silla turca poco profunda. Esta constelación de 
manifestaciones es específica de las MPS, y es 
probable que sea consecuencia de una altera­
ción del desarrollo del esqueleto secundaria 
a una inflamación mediada por glucosamino­
glucano (GAG)2. La enfermedad ósea existente 
en las MPS se caracteriza por una deformidad 
progresiva en una fase temprana de la vida, y 
una posterior degeneración articular (artritis) 
con una deformación secundaria adicional.

Desde la perspectiva de la cirugía ortopédica, 
estas alteraciones osteomusculares se mani­
fiestan en forma de estenosis cervical, cifosis 
dorsolumbar, escoliosis, displasia de cadera, 
genu valgum y síndrome del túnel carpiano3. 
Se observa una rigidez articular en la mayor 
parte de los trastornos de MPS; sin embargo, 
la laxitud ligamentosa es una de las manifes­
taciones cardinales de la MPS IVA (síndrome 
de Morquio). Así pues, en la MPS IVA, la ines­
tabilidad atlantoaxoidea es también frecuente, 

como lo es la laxitud de la muñeca, la rodi­
lla y el tobillo. Los adultos con MPS parecen 
desarrollar una artritis grave y precoz, que a 
menudo requiere tratamiento con artroplastia.

Los tratamientos médicos de las MPS han 
mejorado extraordinariamente la longevidad, 
la función y la calidad de vida en estos pacien­
tes4,5. Uno de los más notables ha sido el benefi­
cio aportado por el trasplante de células madre 
hematopoyéticas en la MPS IH (síndrome de 
Hurler). Desde una perspectiva ortopédica, 
históricamente los beneficios se han conside­
rado modestos, según lo indicado por la progre­
sión de la displasia de cadera6. Sin embargo, la 
literatura médica más reciente sugiere que  se 
obtienen efectos beneficiosos por lo que 
res pecta a la incidencia de la compresión sinto­
mática de la médula espinal y el síndrome del 
túnel carpiano, y que tales beneficios son más 
notables en los niños trasplantados a edades 
más tempranas, con unos niveles enzimáticos 
residuales superiores4. Por lo que respecta a la 
terapia sustitutiva enzimática (TSE) en las MPS, 
se han demostrado efectos beneficiosos claros, 
como la aceleración del crecimiento, la reduc­
ción de la rigidez articular y la disminución de 
la fatiga con la deambulación. Varias presenta­
ciones de casos en hermanos han puesto de 
manifiesto una relativa mejoría de la afectación 
ósea en los de menor edad que han iniciado el 
tratamiento de forma más temprana7.

La mayor parte de las cuestiones ortopédicas 
que se plantean en las MPS se dan durante 
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la infancia. El papel del cirujano ortopédico 
pediátrico consiste en la prevención y trata­
miento de los trastornos osteomusculares en 
los niños, tanto de forma quirúrgica como no 
quirúrgica. La evaluación ortopédica valora la 
deformidad en el plano rotatorio coronal, en 
los planos sagitales y en lo relativo a la afecta­
ción articular, incluidos el dolor, la hinchazón y 
la contractura. Este capítulo permitirá al lector 
familiarizarse con la evaluación y el manejo 
ortopédicos de las MPS según la localización 
anatómica.

De todos los trastornos osteomusculares que 
se dan en las MPS, la afectación de la columna 
vertebral es la que tiene un mayor potencial 
de causar efectos nocivos para la salud y el 
bienestar. Tanto la inestabilidad cervical como 
la estenosis y la deformidad de la columna (en 
especial la cifosis) tienen una tendencia a la 
compresión de la médula espinal y la enferme­
dad mielopática8,9. La alteración del crecimiento 
óseo y, en el caso de la MPS IVA, la inestabilidad 
ligamentosa dan lugar a un retraso en la osifica­
ción de la apófisis odontoides, una hipoplasia 
del elemento posterior, y un engrosamiento 

ligamentoso y de la duramadre (fig. 1). En la 
MPS IHS, MPS IS y MPS VI, puede producirse un 
engrosamiento de la duramadre a lo largo de 
toda la columna subaxial, que dé lugar a una 
afectación a múltiples niveles. La compresión 
de la médula espinal se manifiesta clínicamente 
en forma de una mielopatía, con signos y sínto­
mas clínicos de debilidad, torpeza, marcha ines­
table, o pérdida del control intestinal y vesical. 
La inestabilidad cervical puede acompañarse 
también de dolor cervical o cefaleas.

Las indicaciones absolutas para la interven­
ción quirúrgica (fusión, con o sin descompre­
sión) incluyen en la actualidad las alteraciones 
neurológicas, la inestabilidad radiográfica 
manifiesta o los signos de lesión medular en la 
resonancia magnética (RM)10. La estenosis con 
presión en la médula espinal o la inestabilidad 
leve pueden ser también indicaciones para 
una operación. Las técnicas de tratamiento 
quirúrgico para la inestabilidad atlantoaxoidea 
son diversas y dependen en gran parte de las 
limitaciones anatómicas individuales existen­
tes para la instrumentación, por lo que deben 
personalizarse para cada paciente. 

Figura 1. Radiografía de perfil de la columna cervical (A) e imagen sagital de resonancia magnética con ponderación T2 (B) 
en una niña de seis años con MPS IVA, en las que se observa una hipoplasia de la odontoides, un engrosamiento ligamentoso 
y de la duramadre por detrás de ella, y un canal pequeño con constricción de la médula espinal a la altura de C1‑C2. 
Esta paciente presentaba hiperreflexia y, finalmente, se le practicó una laminectomía en C1.
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Deformidades de la columna
vertebral

Cifosis dorsolumbar

La cifosis dorsolumbar es la deformidad de la 
columna vertebral que se da con más frecuen­
cia en las MPS y a menudo está presente al 
nacer (y su observación conduce habitual­
mente al diagnóstico). Aunque no siempre son 
progresivas, las deformidades de > 45° tien­
den a mostrar progresión. 

El uso de dispositivos ortopédicos no es espe­
cialmente bien tolerado en estos pacientes 
y no se sabe que tenga efectos preventivos, 
pero puede retrasar la intervención quirúrgica. 

No hay unas indicaciones quirúrgicas univer­
salmente aceptadas en la cifosis dorsolum­
bar11. Con frecuencia estas deformidades se 
producen por debajo del nivel de la médula 
espinal, por lo que generalmente la mielo­
patía no es motivo de preocupación (fig.  2). 
Por consiguiente, las cifosis dorsolumbares 

pueden mantenerse en observación durante 
periodos de tiempo prolongados para permi­
tir el crecimiento de la columna vertebral. Se 
cree que las deformidades que superan los 
60­70° son generalmente lo bastante graves 
como para justificar una estabilización quirúr­
gica, excepto en los niños de menor tamaño.

La cirugía de  la cifosis dorsolumbar debe 
abordar las columnas anterior y posterior, y el 
equilibrio sagital global, con objeto de optimi­
zar la probabilidad de éxito12. 

Esto puede realizarse mediante un abordaje 
anterior/posterior combinado, con el empleo 
de injertos intercorporales o puntales con 
fusión posterior instrumentada, o por medio 
de un abordaje totalmente posterior con 
osteotomías correctivas (osteotomía de Ponte 
o de sustracción de pedículo). 

Dado que los elementos de la columna son 
pequeños, lo mejor es reforzar la instrumenta­
ción con un dispositivo ortopédico postopera­
torio durante tres meses. 

Figura 2. Radiografía de perfil (A) e imagen sagital de resonancia magnética con ponderación T2 (B) de la columna 
dorsolumbar, que muestran una cifosis importante en un niño varón de 14 años con MPS II y un retraso cognitivo notable. 
Obsérvese que el cono medular asienta por encima del nivel del vértice de la deformidad (flecha). En este caso se recomendó 
un manejo no quirúrgico.
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Escoliosis

La escoliosis es mucho menos frecuente en las 
MPS y suele relacionarse con la cifosis dorso­
lumbar (fig. 3)10. A diferencia de las deformi­
dades de cifosis, la escoliosis progresiva no 
suele asociarse a un compromiso neurológico, 
sino a neumopatía restrictiva. Al igual que en 
la cifosis, puede contemplarse el uso de un 
dispositivo ortopédico como táctica para retra­
sar la intervención en los casos de deformidad 
moderada (24­45°), aunque no hay bibliogra­
fía al respecto. Las indicaciones para la cirugía 
son las que cabría prever en cualquier otro 
trastorno, es decir, una deformidad progresiva 
superior a los 50°. Según la experiencia del 
autor, es habitual que la escoliosis aparezca 
a una edad lo suficientemente avanzada para 
justificar una fusión definitiva, pero parece 

plausible que la escoliosis pueda darse en 
pacientes de menor edad (< 10 años), en los 
que cabría contemplar el empleo de construc­
tos que faciliten el crecimiento.

Displasia de cadera

La displasia de cadera en las MPS se debe a una 
compleja interacción de factores mecánicos y 
biológicos. La displasia de cadera progresiva 
y la subluxación se dan principalmente en la 
MPS IH y en la MPS IVA13,14. Radiográficamente, 
esto se manifiesta como un aumento del índice 
acetabular y coxa valga (cuello femoral valgo), 
una interrupción de la línea de Shenton y una 
lateralización creciente de la cabeza del fémur. 
La degeneración epifisaria con colapso/resor­
ción de la cabeza del fémur (de un aspecto simi­

Figura 3. Radiografía anteroposterior (A) y de perfil (B) de la columna vertebral en un niño varón de nueve años con MPS IH. 
Obsérvese que el vértice de la deformidad se corresponde en los dos planos en la columna lumbar alta.
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lar al de la enfermedad de  Legg­Calvé­Perthes) 
conduce a una artrosis  de cadera en más o 
menos todas las formas de MPS en uno u otro 
grado. Como consecuencia de ello, se observa 
una afectación de la cadera  con limitación 
funcional en todas las formas de MPS, pero 
parece ser más problemática en MPS IH y MPS 
IVA. Como se ha indicado antes, los tratamien­
tos médicos existentes hasta el momento no 
parecen haber modificado la evolución natural 
de la afectación de la cadera en las MPS. Existe 
abundante literatura médica que describe el 
tratamiento quirúrgico de la displasia y la sublu­
xación de cadera en la MPS IH y la MPS IVA, con 
unos resultados no concluyentes a largo plazo. 
Las recomendaciones van desde la acetabulo­
plastia aislada a la osteotomía del varo femoral 
proximal aislada, o la combinación de ambas. 
Dado el carácter retrospectivo de esos estu­
dios, no está claro el beneficio a largo plazo que 
aporta el tratamiento quirúrgico. Los argumen­
tos en favor del tratamiento son la mejoría de 
los síntomas a medio plazo (en especial en la 
MPS IVA) y la creación de una reserva de hueso 
acetabular más receptivo para una posterior 

artroplastia. Los argumentos en contra incluyen 
la necesidad en última instancia de una artro­
plastia, sea cual sea el tratamiento previo, por 
lo que se somete al paciente a una intervención 
quirúrgica innecesaria. Las indicaciones publi­
cadas para el tratamiento quirúrgico incluyen 
la subluxación progresiva, la presencia de dolor 
o discapacidad y la progresión esperada de 
los síntomas15.

El autor prefiere el tratamiento quirúrgico 
profiláctico de la displasia y la subluxación de 
cadera por las razones enumeradas (fig. 4). Su 
método preferido es una osteotomía femoral 
proximal modesta (~15°) y una acetabuloplas­
tia de tipo San Diego (Dega). Otra posibilidad 
que se ha descrito con buenos resultados 
es el empleo de una intervención de plata­
forma (shelf) para aumentar el acetábulo. En 
los adolescentes o adultos con una artrosis 
que causa limitación funcional, se ha utilizado 
con éxito la artroplastia de cadera. Dadas las 
limitaciones anatómicas que presentan estos 
pacientes, a menudo es necesario el empleo 
de componentes preparados a medida16.

Figura 4. Fluoroscopia intraoperatoria (A) de una niña de 5 años con una MPS IVA, a la que se le practicó una acetabuloplastia 
de tipo San Diego (Dega) y una osteotomía del fémur. Proyecciones anteroposteriores de pelvis postoperatorias a un año (B) 
y a seis años (C). La paciente se mantiene asintomática a pesar de la resorción epifisaria evidente.
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Genu valgum

El genu valgum, también denominado rodi-
lla valga o piernas en X, es extremadamente 
frecuente en las MPS y puede dar lugar a un 
deterioro importante de la marcha, y por consi­
guiente, de la capacidad funcional17. Se mani­
fiesta de forma temprana, a menudo antes de 
los 3­4 años de edad. Las radiografías de toda 
la longitud en bipedestación son la medida 
más fiable y objetiva de esta deformación. La 
medida más fácil es la que se realiza con el 
empleo de «zonas de eje mecánico». Para ello 
se traza una línea vertical descendente desde el 
centro de la cabeza femoral hasta el centro de la 
articulación del tobillo (tibiotarsiana). Las zonas 
corresponden a la distancia desde el centro de 
la rodilla. En las deformidades en valgo con una 
medida de zona 2 o mayor, se debe contemplar 
la posibilidad de una intervención quirúrgica en 
el niño en periodo de crecimiento (fig. 5). En los 

niños pequeños, un «crecimiento guiado» con 
el empleo de una modulación del crecimiento 
con placas y tornillos resulta fiable, y comporta 
un riesgo mínimo. Dado que la deformidad es 
con frecuencia progresiva (en especial en la MPS 
IVA), y el crecimiento guiado suele ser seguro 
con una baja morbilidad, puede contemplarse 
también el uso de este tratamiento en las defor­
maciones de zona 1.

La corrección mediante un crecimiento guiado 
depende del potencial de crecimiento del 
paciente y, por ello, el tiempo transcurrido 
hasta la corrección puede variar entre uno y 
tres años14. Evidentemente, no es una opción 
en los niños o adultos con un potencial de 
crecimiento limitado (o nulo) en los cuales 
estará indicada una osteotomía. Las osteoto­
mías que producen un varo de la tibia compor­
tando un riesgo elevado de parálisis del nervio 
peroneo, y por consiguiente, se realizan a 
menudo con técnicas de  corrección gradual 
mediante dispositivos de fijación externa. 

Cirugía de la mano

Las diferencias observadas en la mano en las 
MPS consisten en dedos en garra, síndrome 
del túnel carpiano (STC), dedos en resorte 
(también llamados dedos en gatillo) y laxitud de 
la muñeca (MPS IVA)18,19. El STC es el más debi­
litante de estos trastornos desde el punto de 
vista funcional. La mayor frecuencia de este 
diagnóstico se da en las MPS I, II y VI. La fisiopa­
tología del STC no está del todo clara, pero es 
probable que se deba a una combinación de la 
acumulación intraneural de GAG en el interior 
del nervio mediano y el engrosamiento teno­
sinovial y del tejido conjuntivo que circunda el 
nervio dentro del túnel del carpo. El diagnós­
tico clínico puede resultar difícil en los niños 
con MPS ya que generalmente no se mani­
fiesta con dolor. Los cuidadores pueden apre­
ciar cambios en el juego o el uso de elementos 
para la escritura o la comida, torpeza, retirada 
de las manos del tacto, o sacudidas o mordis­
queo de las manos. Los signos clínicos obser­
vados a la exploración aparecen en general de 
forma tardía, pero pueden consistir en atrofia de 
la eminencia tenar o reducción de sudoración 

Figura 5. La deformidad en valgo de las rodillas se mide 
objetivamente con una radiografía anteroposterior en 
bipedestación de toda la longitud de ambas extremidades 
inferiores. En este caso, el eje mecánico queda por fuera 
de los cóndilos externos del fémur (zona 3). También 
puede medirse la distancia de la parte media de la rodilla 
al eje mecánico (flechas) en radiografías calibradas.
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de la palma de la mano en el lado del pulgar. 
Dada la dificultad que comporta un diagnóstico 
clínico, se recomiendan los exámenes de detec­
ción mediante estudios de conducción nerviosa 
(ECN). Se aconseja realizar este examen a todos 
los pacientes hasta los dos años, mientras el 
niño no tenga el desarrollo cognitivo suficiente 
para notificar de manera fiable los síntomas por 
sí mismo.

Lo mejor es iniciar un tratamiento de los 
problemas de la mano con un terapeuta 
manual u ocupacional cualificado. Estos profe­
sionales pueden optimizar la función mediante 
un equipamiento adaptado y dispositivos orto­

Figura 6. Fotografías clínicas de una descompresión del túnel carpiano (A) y una liberación por tracción de dedos en resorte 
(B) en una niña de cuatro años con una MPS IH.

pédicos, y retrasando la progresión de la enfer­
medad. El tratamiento quirúrgico se reserva 
para la descompresión del túnel carpiano y 
la liberación del dedo en resorte (fig. 6). La 
descompresión del túnel carpiano debe reali­
zarse ante el primer indicio de afectación del 
nervio20. Es necesario un desbridamiento del 
engrosamiento tenosinovial y del desliza­
miento de los tendones hinchados junto con 
la apertura del carpo. A menudo se realiza 
al mismo tiempo una liberación del dedo en 
resorte cuando está indicada. No se ha desa­
rrollado ninguna técnica quirúrgica eficaz para 
las contracturas de articulaciones interfalángi­
cas ni para la laxitud de la muñeca.
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Conclusión 

La disostosis múltiple, que es el signo óseo 
específico de las MPS, constituye un problema 
importante no resuelto en los pacientes. Aunque 
los avances médicos han aportado mejoras 
marginales en los resultados osteomusculares, 
en muchos casos continúa siendo necesario un 
tratamiento quirúrgico. La constelación de mani­
festaciones existentes en los pacientes con MPS 
es relativamente específica, pero el tratamiento 
de la mayor parte de ellas sigue los principios 
ortopédicos básicos. Es importante señalar que 
cada niño presenta una constelación diferente de 
las diversas manifestaciones descritas aquí, y por 
consiguiente no hay una respuesta única por lo 
que respecta al tratamiento óptimo de todos los 
pacientes con MPS. En consecuencia, la asisten­
cia debe ser individualizada para cada paciente, 
y el profesional de la salud deberá decidir qué 
intervenciones son más probables que mejoren 
la función y la calidad de vida a largo plazo. 
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Capítulo 3
Neurocirugía
Guirish A. Solanki
Neurocirujano, Servicio de Neurocirugía Pediátrica, Birmingham Women’s & Children’s Hospital,  
Birmingham, Reino Unido

Introducción 

Las mucopolisacaridosis (MPS) son un grupo 
de enfermedades causadas por un defecto 
en alguna de las 11 enzimas responsables 
de la degradación de los glucosaminogluca­
nos (GAG), unas moléculas glucídicas que se 
depositan en todo el organismo.

Desde un punto de vista bioquímico, la biosín­
tesis de los GAG comienza en el citoplasma 
con la síntesis de cinco moléculas de uridina 
difosfato (UDP) derivadas de azúcares activa­
dos. Estos azúcares son UDP­ácido glucurónico, 
UDP­N­acetilglucosamina, UDP­xilosa, UDP­ga­
lactosa y UDP­N­acetilgalactosamina. A partir 
de aquí se unen a proteoglucanos, proteínas de 
la matriz y ácido hialurónico, y forman comple­
jos de mayor tamaño. Dependiendo de la 
unidad del disacárido, los GAG se clasifican en 
seis grupos principales: condroitín­sulfato (CS), 
heparán­sulfato (HS), heparina, dermatán­sul­
fato, queratán­sulfato y ácido hialurónico (AH). 

Existen sólidas evidencias que respaldan el 
papel del CS y otros GAG de la matriz extra­
celular del sistema nervioso central (SNC) 
como reguladores de su función1. También 
hay evidencias de que dos GAG (el CS y el AH) 
juegan un papel esencial en el desarrollo del 
SNC, y de que su acumulación inhibe la rege­
neración axonal y la remielinización, lo que los 
convierte en importantes obstáculos para la 
reparación del SNC2. Además, los proteoglu­
ceanos se agregan formando unas estructuras 

inconfundibles alrededor de las neuronas y 
los oligodendrocitos. Estas estructuras espe­
ciales desempeñan un papel fundamental en 
las funciones normales del cerebro, como el 
aprendizaje, la memoria y la regulación de la 
sinapsis3. Los efectos habituales de la MPS en 
los niños son: retraso del desarrollo, dificul­
tades de aprendizaje, crisis epilépticas, dete­
rioro auditivo y visual, e hidrocefalia (HCF).

En el esqueleto axial, se observan signos 
característicos de displasia esquelética. Entre 
ellos se incluyen disostosis múltiple, estenosis 
del canal medular causante de compresión 
medular craneocervical y cervical, inestabili­
dad vertebral causante de subluxación C1­2, 
inestabilidad cervicotorácica y toracolumbar, 
y compresión del canal medular, deformidad 
de la columna vertebral –incluyendo escoliosis 
torácica y lumbar– y deformidad cifótica, con 
la consiguiente estenosis del canal medular y 
compresión de la médula espinal (tabla 1).

Manifestaciones de la 
mucopolisacaridosis a nivel 
esquelético y del sistema nervioso

Las manifestaciones habituales de la afec­
tación esquelética y del sistema nervioso se 
observan en niños con síndrome de Hurler 
(MPS I), síndrome de Hurler­Scheie (MPS I­HS), 
síndrome de Hunter (MPS II), síndrome de 
Morquio­Brailsford (MPS IV A) y síndrome de 
Maroteaux­Lamy (MPS VI). 
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Hidrocefalia

El manejo neuroquirúrgico de las manifestacio­
nes nerviosas a nivel craneal incluye el tratamiento 
quirúrgico de la HCF, que, si no se trata, provoca 
elevación de la presión intracraneal, papiledema, 
defectos visuales y ceguera, y en casos graves o 
súbitos, puede suponer un riesgo vital. Todavía 
no está claro cómo aparece la HCF en la MPS, 
aunque se han propuesto varios mecanismos. 
Entre ellos estarían el efecto de la acumulación de 
GAG en la matriz extracelular del SNC, y posibles 
efectos inflamatorios e isquémicos que afectan 
especialmente a la sustancia blanca profunda. 
Es probable que las alteraciones dinámicas del 
líquido cefalorraquídeo (LCR) se deban a una 
modificación de su absorción LCR por obstruc­
ción o por depósito de GAG, lo que provocaría 
congestión a nivel de las granulaciones aracnoi­
deas y obliteración del espacio subaracnoideo, 
con infiltración paquimeníngea. También se ha 
propuesto la posibilidad de un menor drenaje 
venoso a nivel de la base del cráneo secundario 
a las anomalías en dicha zona4­12.

Alteraciones de la columna vertebral

La mayoría de los tipos de MPS, si no todos, 
presentan depósitos de GAG en las articulacio­

nes. Estos suelen provocar subluxaciones articu­
lares, dolor articular o reducción de la movilidad, 
deformidades de tipo genu valgum, mano caída 
y compresión de los nervios periféricos. En el 
esqueleto axial, puede aparecer escoliosis y 
cifosis con desviaciones torácicas marcadas. 
El depósito de GAG afecta especialmente a la 
columna cervical axial, y en ocasiones también 
subaxial, observándose estenosis del canal 
medular debido al engrosamiento circunferen­
cial del ligamento amarillo dorsalmente y del 
ligamento longitudinal posterior ventralmente. 

Las zonas de unión (unión craneocervical, cervi­
cotorácica y toracolumbar) son más propensas a 
la inestabilidad, y pueden estenosarse o defor­
marse de manera más relevante. A nivel de la 
unión craneocervical, el ligamento cruciforme 
es fundamental para mantener la estabilidad 
C1­C2 o atlantoaxoidea y los movimientos de 
rotación del cuello. El depósito de GAG en el 
cartílago articular de la unión atlantoodontoidea, 
en la articulación de las masas laterales y en el 
ligamento cruciforme relaja la tensión y aumenta 
tanto la subluxación horizontal en dirección 
anteroposterior (AP) (subluxación atlantoodon­
toidea) como la rotación lateral de las facetas 
entre sí, lo que provoca una subluxación rotato­
ria atlantoaxoidea (SRAA). La hipoplasia odontoi­
dea se ha asociado a un efecto desestabilizador, 

Tabla 1. Descripción de los hallazgos ortopédicos de las mucopolisacaridosis (MPS) que pueden causar manifestaciones 
neurológicas secundarias. La información sobre la incidencia se basa en los datos publicados y en la experiencia clínica 
del autor. No se incluye la MPS VII (síndrome de Sly) debido a la escasa información publicada sobre esta MPS

Epónimo Estenosis 
cervical

Inestabilidad 
occipitocervical

Cifosis 
toracolumbar Escoliosis Síndrome del 

túnel del carpo

MPS I (grave) Hurler ++a + ++ + ++

MPS I (atenuada) Hurler-Scheie, 
Scheie ++ – + + ++

MPS II Hunter ++ – + + + +++

MPS III Sanfilippo – – + + –

MPS IV Morquio + +++ ++ + +

MPS VI Maroteaux-
Lamy +++ + ++ + +++

aPacientes con síndrome de Hurler sin trasplante (+ en el caso de los pacientes que han recibido trasplante de células madre hematopoyéticas).
– ausente; + poco grecuente: ++ común; +++ frecuente.
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ya que las vértebras C1 y C2 ya no están unidas 
por el ligamento cruciforme y esto aumenta la 
inestabilidad atlantoaxoidea (fig. 1). De hecho, 
la hipoplasia odontoidea ha sido implicada en 
la subluxación atlantoaxoidea horizontal y la 
compresión de la médula espinal en la mayoría 
de los subtipos de MPS, incluyendo I13, II14, IV15, 
VI16 y VII17. 

A nivel del espacio C1­C2 no hay disco inter­
vertebral, por lo que la afectación discal no es 
pertinente. Sin embargo, desde la columna 
subaxial hacia abajo, la deformidad vertebral 
ventral (concretamente las vértebras en forma 
de bala de la MPS IV) se puede asociar a protru­
sión discal y los discos intervertebrales suelen 
ser más altos y de mayor circunferencia que las 
vértebras. Esto puede causar indentación del 
saco tecal o compresión medular con pérdida 
de LCR, y con el tiempo, aparición de mielopa­
tía. Por lo tanto, la afectación discal de la MPS 
contribuye a la estenosis del canal medular y a 
la compresión medular. 

Las alteraciones vertebrales progresivas 
tienen, a largo plazo, un efecto deformante 
o desestabilizante. Esto resulta especial­
mente importante en las áreas de mayor 
movimiento, como la zona mediocervical, 
la unión cervicotorácica y el área toraco­
lumbar. Normalmente, la erosión ventral de 
una de las vértebras dará lugar a una incli­
nación de la vértebra adyacente sobre el 
disco blando que protruye, así como a una 
mala alineación longitudinal gradual, con la 
consiguiente flexión anterior del segmento 
superior y el desarrollo progresivo de cifo­
sis (figs. 1 y 2).

Con el tiempo, las manifestaciones vertebra­
les de la acumulación de GAG y la deforma­
ción progresiva provocan cambios típicos en 
la estructura esquelética de la columna, con 
puntos de compresión críticos en la unión 
craneocervical, nivel C1­C2 inestable, cifosis 
cervicotorácica y giba cifótica toracolumbar 
(figs. 3, 4 y 5).

Figura 1. A: Hipoplasia odontoidea y vértebras en forma de bala en la MPS IV A con subluxación horizontal. B: TC de un 
niño con MPS IV A. Importante cifosis cervicotorácica centrada en la vértebra con forma de bala, a nivel T2. C: El plano sagital 
de la columna toracolumbar demuestra la cifosis con el ápice situado en la vértebra con forma de bala L2 (típica de esta 
enfermedad), con la consiguiente deformidad en giba.

A B C
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Figura 2. Planos sagitales de la TC cervical y toracolumbar en un niño con MPS VI. A. La deformidad progresiva de la columna 
cervical media provoca mala alineación y cifosis. B. Proceso patológico similar que causa cifosis con el ápice situado en L2. La 
vértebra displásica típica de la MPS VI, con deformidad anterior en forma de pico, va causando a lo largo del tiempo inclinación 
y deformidad en cifosis, que requieren descompresión y estabilización.

Figura 3. Deformidad de la columna en la MPS temprana, intermedia y tardía. Alteración progresiva de la alineación  
y reducción de la señal del espacio del LCR y del espacio medular. En los estadios finales se observa cambio en la señal  
de la médula espinal a nivel C1‑2, con mayor invasión y compresión de la unión craneocervical y cervicotorácica.
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Figura 4. Cambios progresivos en la columna: pérdida de la curva en forma de S y aplanamiento torácico con protrusión 
discal. En los estadios finales se observa compresión de la unión craneocervical y las regiones cervicotorácica y toracolumbar. 
La columna adquiere forma de L en la parte superior y en la giba lumbar.

Figura 5. A: Aspecto clínico de la giba torácica. B: Imagen de la deformidad en RM. C: Imagen de la columna con deformidad 
avanzada en varios segmentos y compresión.

A B C

Content Ed Net



Aproximación quirúrgica al paciente con mucopolisacaridosis

24

Evaluación y seguimiento 
neuroquirúrgico de los pacientes 
con mucopolisacaridosis

Los niños derivados al neurocirujano normal­
mente ya han sido diagnosticados y están 
supervisados con atención por el equipo meta­
bólico. La evaluación neuroquirúrgica y la toma 
de decisiones requieren de un seguimiento 
cuidadoso mediante pruebas clínicas, funciona­
les y radiológicas. En algunos casos, también se 
necesitan evaluaciones respiratorias, otorrinola­
ringológicas, cardiovasculares y urológicas. Esta 
afectación multisistémica asociada a la subluxa­
ción y la deformidad de las articulaciones de las 
extremidades, hacen que la evaluación neuroló­
gica de los déficits motores y sensitivos sea, en 
el mejor de los casos, una tarea compleja. Los 
niños pequeños con MPS tienen una capacidad 
de atención limitada y a menudo no soportan 
una exploración física adecuada. La importante 
afectación articular reduce la movilidad de 
las extremidades y muchas veces también la 
fuerza. Además, los reflejos tendinosos profun­

dos pueden estar ausentes o reducidos, lo que 
enmascara los signos de debilidad, el aumento 
del tono y los reflejos exaltados característicos 
de una mielopatía. 

La evaluación funcional de estos niños 
mediante las pruebas de marcha de 6 y 12 
minutos y la prueba de subir escaleras durante 
3 minutos ayuda a determinar la mejora o 
deterioro a nivel clínico y la condición física 
previa a una posible cirugía. 

Sin embargo, para analizar la compresión de la 
médula espinal y el SNC es necesario realizar 
evaluaciones regulares mediante imágenes 
radiológicas, incluyendo radiografías en posi­
ción de pie de la columna entera, resonancia 
magnética (RM) de toda la médula espinal 
afectada y tomografía axial computarizada 
(TAC de reconstrucción multiplanar. Estas 
pruebas de imagen deben realizarse en el 
momento inicial, a intervalos regulares y antes 
de la planificación de la cirugía. En el Birmin-
gham Women’s & Children’s Hospital, se sigue 
este protocolo (tabla 2).

Tabla 2. Evaluaciones clínicas y radiológicas a nivel de columna en pacientes con MPS

Evaluación En el diagnóstico Seguimiento Comentario

Exploración clínica neurológica Sí 6 meses

Pruebas funcionales
• Prueba de la marcha de seis minutos (PM6M), prueba 

de la marcha de 12 minutos (PM12M)
• Prueba de subir escaleras durante tres minutos (PSE3M)

Sí 3‑6 meses Según corresponda

Radiografía simple de columna cervical 
(AP, lateral neutral y en flexión‑extensión) Sí 2‑3 años

Radiografía simple de columna (AP, lateral toracolumbar)
- de pie si es posible Sí 2‑3 años Si hay evidencia de 

cifosis o escoliosis

RM en posición neutra, toda la columna Sí 1 año + planificación 
preoperatoria

Flexión-extensión de la columna cervical mediante RM Sí* 1‑3 años En caso de estar 
indicado

TC neutral en la región de interés 
- columna cervical o columna toracolumbar Sí Planificación 

preoperatoria

Neurofisiología Planificación 
preoperatoria basal
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En el momento del diagnóstico inicial, los 
pacientes con MPS pueden presentar afec­
tación leve, o enfermedad avanzada o acele­
rada. El mejor manejo inicial, hasta que se 
tiene una idea clara del estado y la progresión 
de la enfermedad, es el tratamiento sintomá­
tico y las terapias específicas.

La mayoría de los pacientes reciben trata­
miento enzimático sustitutivo para su altera­
ción metabólica o, en el caso de la MPS I, se 
considera la posibilidad de un trasplante de 
progenitores hematopoyéticos (TPH). Estas 
terapias han demostrado ser muy efectivas 
para mejorar la supervivencia de los pacientes 
a largo plazo, estabilizar la función cognitiva 
y evitar las complicaciones cardiopulmonares 
mortales en algunos de los subtipos18, aunque 
no en todos18­21. 

Después del TPH, hay evidencias de que 
la enfermedad se estabiliza y, en algunos 
casos, incluso mejoran las manifestaciones 
a nivel de la columna (hecho que también 
se ha confirmado en estudios con felinos)22. 
Concretamente, la hipoplasia odontoidea ha 
demostrado responder favorablemente al TPH 
en la MPS I23. Sin embargo, en otros casos la 
enfermedad sigue progresando y a menudo 
se requiere corrección quirúrgica24­26. Debido 
a la irradiación e inmunosupresión necesarias 
para el TPH, cualquier intervención quirúrgica 
debe retrasarse de 9 a 12 meses para permitir 
la recuperación del sistema inmunitario. 

En niños con MPS I, II, IV A, VI y VII, otra opción 
es la TSE administrado por vía intravenosa. 
La TSE, especialmente si se inicia de forma 
temprana, es efectiva para ralentizar o preve­
nir la progresión de las manifestaciones a nivel 
de columna, como la degeneración discal, la 
displasia vertebral, la hipoplasia odontoidea 
o el engrosamiento dural, aunque su eficacia 
varía mucho de un paciente a otro27.

Los neurocirujanos participan en la colocación de 
los dispositivos para la administración de la TSE 
por vía intratecal en contexto de ensayos clíni­
cos28­39 como son los de MPS II y MPS III.

La corrección quirúrgica de la deformidad 
de la columna puede variar en función del 

momento en el que se diagnostique al niño. 
Es probable que la prevalencia de la ciru­
gía de columna aumente a medida que los 
niños reciban más terapias efectivas y se 
incremente su esperanza de vida. Anterior­
mente, los niños con MPS recibían trata­
miento quirúrgico con una edad media de 
5­8 años31­33. Sin embargo, gracias al manejo 
temprano con TSE, algunos se mantienen 
estables y en buenas condiciones durante 
más tiempo, lo que ha dado lugar a un 
retraso de la intervención quirúrgica dirigida 
a tratar las alteraciones de la columna. La 
prevalencia de la intervención quirúrgica en 
pacientes con MPS sigue estando alrededor 
del 15­20%27,34. Las mejoras en las técnicas 
quirúrgicas, la introducción de la neuromoni­
torización intraoperatoria (NMIO) y los avan­
ces en los sistemas de fijación han mejorado 
los resultados quirúrgicos, aunque la cirugía 
a nivel de columna en niños con MPS sigue 
siendo desalentadora, con una alta tasa de 
complicaciones que incluye el riesgo de 
déficits neurológicos graves28.

Valoración de la inestabilidad  
y la compresión

En los niños, la inestabilidad se mide a través 
de RM, tomografía computarizada (TC) o 
radiografías cervicales dinámicas que mues­
tren un intervalo atlantoodontoideo (IAO) 
>  5 mm. Un IAO > 8 mm sugiere la necesi­
dad de manejo quirúrgico. Un IAOP < 14 mm 
implica estenosis y compresión de la médula 
espinal incluso en adultos. La estenosis se 
mide con el índice de Torg (relación entre el 
tamaño del canal medular y el cuerpo verte­
bral en la proyección AP). Un índice de Torg 
< 0,8 indica estenosis del canal. En la RM, el 
espacio disponible para la médula espinal 
es una medida más importante, que refleja 
el espacio con LCR entre la médula espinal 
y el canal medular. Un espacio inferior a 1/3 
del canal medular (área de la superficie trans­
versal) es indicativo de estenosis del canal. 
En los adolescentes, la superficie medular 
media fue de 91,8 ± 9,7 mm2 en los chicos y 
de 95,2 ± 8,0 mm2 en las chicas.
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Gestión del equipo multidisciplinar

El tratamiento de los niños con MPS debe 
realizarse siempre en el marco de un equipo 
multidisciplinar (EMD). El tratamiento de niños 
frágiles (o complejos) con afectación multisis­
témica requiere de una preparación detallada 
y una planificación meticulosa para evitar ries­
gos mayores. 

En el Reino Unido, la asistencia de los niños con 
MPS está centralizada en tres centros nacionales 
en los que también se realizan las intervenciones 
quirúrgicas. Uno de los problemas quirúrgicos 
más importantes es la dificultad de la intuba­
ción y el riesgo de la anestesia general. Se ha 
informado de forma anecdótica del infarto de la 
médula espinal tras la anestesia general para la 
RM y en una cirugía del túnel del carpo35.

Cuando un niño o un adulto con MPS desarro­
lla alteraciones de columna importantes (como 
estenosis del canal medular, compresión de la 
médula espinal, deformidad o inestabilidad de 
la columna cervical) y se considera que precisa 
tratamiento de descompresión medular y esta­
bilización, debe recabarse primero la opinión 
de los equipos correspondientes. A continua­
ción, se tiene que reunir el EMD. Este debe 
incluir, como miembros principales, un espe­
cialista en metabolismo, un neurocirujano, un 
cirujano ortopédico de columna, un neurorra­
diólogo, un anestesista y cualquier otro espe­
cialista que pueda ser necesario. 

El EMD debe alcanzar un acuerdo sobre la 
extensión del deterioro, la necesidad de ciru­
gía, qué parte de la columna se debe abordar 
primero (si hay compresión en diferentes nive­
les) y quién ha de realizar la intervención. Una 
vez que se ha decidido la localización de la ciru­
gía y el cirujano, este tendrá que reunirse con 
el anestesista y el neurofisiólogo del EMD. Se 
debe disponer de información de los electrocar­
diogramas, estudios del sueño y evaluaciones 
respiratorias funcionales, datos neurofisiológi­
cos de referencia e imágenes actualizadas de 
RM y TC de reconstrucción multiplanar. Durante 
la reunión, se tienen que analizar las evidencias 
sobre la capacidad de monitorización intraope­
ratoria, y decidir qué criterios de alarma se utili­
zarán y cuál será la respuesta en caso de que se 
activen dichos criterios.

Toma de decisiones quirúrgicas y principios 
generales

En general, la intervención quirúrgica está indi­
cada para corregir una inestabilidad secundaria 
a subluxación atlantoaxoidea36, una estenosis 
del canal cervical, una deformidad toracolum­
bar37­39 u otras situaciones que causen compre­
sión de la médula espinal.

En el Birmingham Women’s & Children’s 
Hospital, un neurocirujano especializado es 
el responsable de realizar la cirugía a nivel de 
unión craneocervical (UCC), columna cervical 
axial y subaxial, hasta la región torácica supe­
rior, lo que incluye la cirugía para la inestabili­
dad vertebral, las estenosis y las deformidades. 
La cifosis toracolumbar y la cifoescoliosis son 
abordadas por un equipo de cirujanos ortopé­
dicos de columna vertebral. En algunos casos, 
la cirugía la realizan equipos mixtos. Esta orga­
nización puede variar de un centro a otro. En 
la mayoría de las situaciones, la atención se 
centra en corregir la subluxación, realizar la 
descompresión ósea y estabilizar. 

Tratamiento quirúrgico

Manifestaciones principales

Hidrocefalia

En niños con MPS II e HCF, el tratamiento 
quirúrgico de elección es la derivación ventri­
culoperitoneal. En estos pacientes, se ha obser­
vado cierta mejoría clínica tras la derivación, 
pero sin cambios significativos en la disfunción 
neurológica subyacente. Se considera que la 
detección precoz y la derivación antes de que 
aparezca una afectación neurológica grave 
pueden ser importantes en el manejo de estos 
pacientes. También se puede hacer una ventri­
culostomía endoscópica del tercer ventrículo 
(VET), que a menudo es preferible en niños 
con ventrículos grandes40.

Columna vertebral

En la región craneocervical hasta C2, el prin­
cipal problema es la inestabilidad atlantoaxoi­
dea con hipoplasia odontoidea. Se interviene 
mediante fijación y fusión cervical C1­2 poste­
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rior. Si la masa lateral de C1 no permite un 
paso seguro del tornillo, entonces se realiza 
una fijación occipitocervical. Igualmente, 
cuando no sea posible colocar el tornillo en C2 
de forma segura, si el surco de la arteria verte­
bral es demasiado grande y no hay un agarre 
de hueso adecuado a través de la masa late­
ral41­43, entonces la fijación se puede ampliar 
hasta C3 o C4, para no poner en riesgo la 
arteria vertebral. La fijación C1­C2 ventral o el 
procedimiento de descompresión transoral 
son inusuales en la cirugía de la MPS, ya que 
en estos niños la apófisis odontoides presenta 
una hipoplasia importante o directamente no 
existe. Además, presentan inestabilidad face­

taria y de las masas laterales, así que la cirugía 
anterior les desestabilizaría todavía más y por 
este motivo está contraindicada (fig. 6).

A nivel de columna cervical subaxial, el prin­
cipal problema suele ser la estenosis del 
canal medular y la compresión medular. En 
la mayoría de los casos, se recomienda la 
descompresión posterior del canal medu­
lar cervical o cervicotorácico mediante una 
laminoplastia de aumento bien fijada. Si 
existe deformidad cifótica cervical asociada, 
podría ser necesario un sistema de torni­
llo­barra de segmento corto o una laminec­
tomía posterior con tornillo de pedículo a 

Figura 6. Algoritmo para el manejo de la inestabilidad atlantoaxoidea.

Inestabilidad  
atlantoaxoidea

Sin pérdida de espacio  
del LCR

Seguimiento anual RM 
Radiografía en flexión/ 

extensión

Con pérdida de espacio  
del LCR

Seguimiento a los 6 meses
Radiografía dinámica
TC de reconstrucción 

multiplanar de la columna 
occipitocervical

Con pérdida de espacio 
del LCR, compresión medular 
+/‑ cambio en la señal dentro 

de la médula

TC de reconstrucción 
multiplanar de la columna 

occipitocervical hasta C7

Cirugía para la alineación 
correcta y la estabilización

Masa lateral de C1  
inadecuada

Masa lateral de C1  
adecuada

Masa lateral de C2  
adecuada

Masa lateral de C2  
inadecuada

Incorporación de C3  
a la fijación

Fijación de C1‑2

Fijación occipitocervical
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varios niveles y  fijación con barra, o una ciru­
gía de 360  grados. En algunos casos puede 
ser más seguro realizar un procedimiento de 
menor magnitud (como una laminoplastia de 
aumento) en lugar de una fijación completa 
a varios niveles. No es habitual que la princi­
pal intervención para la descompresión sea 
la cirugía discal, aunque en la MPS los discos 
son grandes y protruyen. En el contexto de la 
cirugía para la estenosis del canal, la descom­
presión únicamente mediante cirugía discal 
provoca una desestabilización de la columna 
anterior en niños con mala alineación previa, 
por lo que será necesario realizar una evalua­
ción cuidadosa para elegir bien la cirugía.

Manejo específico

Síndrome de Hurler-Scheie

Entre las principales manifestaciones a nivel de 
columna en las MPS I se encuentra el depósito 
de GAG circunferencialmente en la duramadre 
y los ligamentos. Esto provoca una compresión 
medular grave por engrosamiento de las menin­
ges (paquimeningitis cervical) que puede llegar 
a producir una debilidad mielopática y parapa­
resia o cuadriparesia progresivas. El tratamiento 
suele consistir en la descompresión del canal 
medular mediante una liberación cuidadosa 
bajo microscopio. La estenosis circunferencial 
causada por el engrosamiento del saco dural 
alrededor de la médula espinal se puede alige­
rar raspando las capas externas de la duramadre 
y realizando incisiones de liberación. El uso de 
ultrasonidos para valorar el flujo del LCR puede 
ser útil como técnica adyuvante. Después se 
pueden estabilizar los segmentos descomprimi­
dos mediante fijación y fusión cervical posterior. 
Tras la operación se utiliza una ortesis externa. 
En caso de afectación leve o con estenosis pero 
sin inestabilidad, algunos centros no realizan la 
estabilización inicial con fijación de implante de 
metal al mismo tiempo que la descompresión, y 
solo la llevarían a cabo si observaran evidencias 
de deformidad o inestabilidad progresiva.

Síndrome de Hunter

Alrededor del 10% de los pacientes con MPS II 
presenta una estenosis grave del canal medu­

lar superior que causa una compresión de la 
médula espinal12. Aunque con menor frecuen­
cia que en otras formas de la MPS, como la 
enfermedad de Morquio, también puede 
aparecer una mielopatía grave que requiera 
cirugía descompresiva44.

Los niños con MPS I y II presentan arcos poste­
riores de C1 cortos y gruesos, lo que aumenta 
la probabilidad de compresión de la médula 
cervical. Los GAG se depositan en los ligamen­
tos y la duramadre, lo que requiere la escisión 
del tejido blando engrosado para descompri­
mir el canal medular y la médula espinal.

El tratamiento incluye descompresión del 
canal medular, a menudo con escisión del 
arco posterior corto de C1, descompresión 
del opistion (en determinados casos) y fija­
ción C1­C2. El tratamiento de la deformidad 
gibosa toracolumbar grave consiste en la 
descompresión y fijación del pedículo con 
tornillo y barra, seguida de inmovilización 
postoperatoria con ortesis.

Síndrome de Morquio

Los pacientes con MPS IV muestran acorta­
miento de los huesos largos, y displasia de 
caderas, rodillas, tobillos y muñecas, una pato­
logía descrita como disostosis múltiple. Se 
observan cambios progresivos en el esque­
leto a nivel de costillas y tórax, que causan una 
deformidad torácica típica conocida como 
pecho de paloma.

Los niños con MPS IV A grave sin actividad 
enzimática detectable suelen presentar los 
primeros síntomas durante su primer año de 
vida, aunque normalmente no se diagnos­
tican hasta que tienen unos 4 años, a no ser 
que presenten una forma acelerada con mani­
festaciones tempranas y graves a nivel de la 
columna. Estos pacientes también requieren 
cirugía temprana. El crecimiento físico se hace 
más lento y a menudo se interrumpe alrede­
dor de los 8 años. Los niños con la forma más 
grave de MPS IV pueden morir antes de los 
30 años. 

Entre las alteraciones de la columna se encuen­
tra una forma vertebral característica, conocida 
como vértebra en forma de bala, que da lugar 
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a angulación ventral progresiva, reversión de 
la lordosis natural de la columna y aplana­
miento progresivo de las curvaturas en forma 
de S de la columna. Otras características de 
la disostosis múltiple a nivel de columna son 
hipoplasia odontoidea, platispondilia, defor­
midades anteriores en forma de pico, festo­
neado posterior y cifosis toracolumbar. Estos 
cambios producen una mayor angulación a 
nivel de la UCC, la unión cervicotorácica y la 
región toracolumbar, con desarrollo de inesta­
bilidad de la UCC, compresión cervicotorácica 
y giba toracolumbar. 

A nivel C1­C2, la hipoplasia odontoidea que se 
observa en la gran mayoría de los casos de MPS 
IV A empeora la inestabilidad atlantoaxoidea. Si 
no se trata, todas estas alteraciones causan con 
el tiempo estenosis del canal medular, compre­
sión medular grave y mielopatía. Es muy proba­
ble que se necesite tratamiento quirúrgico que 
debe valorarse antes de que aparezcan déficits 
neurológicos y deterioro.

La afectación ósea erosiva con inestabilidad 
puede provocar una compresión grave en 

el nivel inestable y daño de la médula espi­
nal por microtraumatismos repetitivos, con 
cambio en la señal dentro de la médula. 
El tratamiento consiste en la movilización 
cuidadosa de la vértebra C1 subluxada 
anteriormente y alineación intraoperatoria 
con las masas laterales de C2, con fijación 
occipitocervical o cervical C1­2 posterior 
utilizando la técnica de Harms­Goel. Se 
realiza una fusión ósea posterior y a conti­
nuación se utiliza un sistema Halo o un colla­
rín durante 8­12 semanas (Figs. 7, 8 y 9). Los 
niños con MPS IV A también presentan ines­
tabilidad toracolumbar y cifosis progresiva, 
lo que requiere descompresión del canal 
medular y fijación (Fig. 10). Es imprescindi­
ble realizar una cuidadosa planificación de 
las intervenciones quirúrgicas, revisar deta­
lladamente los aspectos anestésicos antes 
de la operación y utilizar monitorización 
neurofisiológica intraoperatoria durante 
los procedimientos bajo anestesia general, 
a fin de evitar complicaciones que puedan 
poner en riesgo las extremidades o la vida 
del paciente45.

Figura 7. Paciente de 14 años con MPS IV A que presenta hipoplasia odontoidea, inestabilidad cervical y deformidad. Se hizo 
fijación posterior occipitocervical y fusión con rhBMP2. Imagen preoperatoria e imagen 3 meses después de la operación con 
mejora de la alineación y fusión sólida. Obsérvese el crecimiento del extremo de la apófisis odontoides, pese a la hipoplasia 
odontoidea previa.
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Figura 8. El plano coronal de la TC antes y después de la operación evidencia nuevo crecimiento odontoideo tras la fijación 
occipitocervical en el mismo niño de la figura 7. Esto sugiere que la hipoplasia odontoidea podría deberse en parte al trauma 
repetitivo de la subluxación, de modo que la estabilización permitiría su nuevo crecimiento. Otra alternativa sería que la 
proteína rhBMP2, que favorece la diferenciación de las células.

Figura 9. Radiografía lateral de una fijación occipitocervical C0‑C4. El surco de la arteria vertebral es demasiado grande y 
no hay suficiente agarre óseo en C2. El plano coronal de la TC muestra buena fusión posoperatoria. Inmovilización con Halo 
durante 10 semanas.
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Síndrome de Maroteaux-Lamy

En la MPS VI se produce estenosis del canal 
cervical con compresión medular debido a la 
combinación del depósito circunferencial de 
GAG y un arco C1 posterior corto. Los pacien­
tes con MPS VI presentan un alto riesgo de 
desarrollar compresión de la médula cervical a 
una edad temprana. A partir del diagnóstico de 
MPS VI, se deben hacer evaluaciones rutinarias 
mediante RM. El manejo perioperatorio de los 
pacientes con MPS VI puede suponer un desa­
fío46. A menudo la columna cervical subaxial 
también está estenosada y requiere lamino­
plastia de aumento o expansión, además de la 
descompresión C1­2 y la fijación.

Evolución de la progresión  
de la afectación vertebral

Como se ha explicado antes, las MPS tienen 
mucho en común, pero el manejo de la ines­
tabilidad craneocervical, por ejemplo, no está 
bien definido y puede variar en función del 
tipo de MPS, la edad en el momento de la 
cirugía, la gravedad del genotipo­fenotipo y 
la velocidad de progresión de la enfermedad. 
Además, en niños con o sin TSE se pueden 
ver respuestas diferentes a la descompresión 
quirúrgica. En algunos casos que se han infor­
mado, la descompresión sin fijación en niños 
que habían recibido TSE desestabilizó las arti­
culaciones, ya que la disminución del depósito 

Figura 10. Corrección de la deformidad con cifosis toracolumbar mediante tornillo y barra de segmento largo y fusión con 
rhBMP2.
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de GAG redujo la tensión articular. En niños 
muy pequeños es posible que el tratamiento 
quirúrgico no sea viable, lo que hará necesa­
rio mantener un tratamiento sintomático hasta 
que el procedimiento pueda realizarse de 
forma más segura. Radiológicamente, existe 
un patrón de progresión de la MPS con apla­
namiento progresivo de la curva en forma de 
S, pérdida de la lordosis y enderezamiento 
progresivo de la espalda.

En una revisión retrospectiva sobre la evolu­
ción natural, realizada en los pacientes del 
Birmingham Women’s & Children’s Hospital 
entre enero de 2003 y diciembre de 2014, se 
revisaron las historias de 24 niños (12 niños y 
12 niñas) con MPS (20 MPS IV A, 3 MPS VI y 1 
MPS I­HS). La mediana de edad en el momento 
del diagnóstico fue de 3,6 años (niños 3,9; 
niñas 3,3). Los resultados indicaron que el 
83% presentaban compresión e inestabilidad 
radiológica, y el 54%, deformidad radiológica. 
Se observó una diferencia llamativa en la velo­
cidad y gravedad de la progresión entre los 
niños, la mitad de los cuales fueron interve­
nidos quirúrgicamente. Al comparar las dife­
rencias entre estos dos grupos —grupo A (con 
cirugía) y grupo B (sin cirugía)—, se observó 
que la progresión fue muy rápida en el grupo 
de cirugía, ya que se produjo en una cuarta 
parte del tiempo. En este grupo, la inestabili­
dad progresó en el 37% del tiempo (19 frente 
a 51 meses), la compresión medular en el 25% 
(11 frente a 43 meses), la pérdida de señal 
del LCR en el 41% (21 frente a 51 meses) y el 
cambio de señal medular en el 39% (31 frente 
a 79 meses) en comparación con el grupo 
tratado de forma conservadora. 

En ambos grupos, una vez establecida la 
compresión, la pérdida de señal del LCR se 
produjo en un periodo de 12 meses. Tras la 
pérdida de señal del LCR, el tiempo hasta el 
cambio de señal medular fue de un año en el 
grupo de progresión rápida y de 2 años en 
el grupo de progresión estándar. Esto supone 
una clara diferencia en el tiempo transcu­
rrido entre la pérdida de señal del LCR y el 
cambio de señal medular. Esto sugiere que 
el fenotipo­genotipo determina una progre­
sión asimétrica en los pacientes, por lo que 
debe hacerse un seguimiento personali­

zado para que en caso de progresión rápida 
pueda identificarse rápidamente y tratarse de 
manera inmediata. 

El estudio concluyó que en estos dos grupos 
la progresión radiológica de la compresión 
medular se correlaciona con el patrón de 
afectación clínica, identifica los subgrupos 
por genotipo­fenotipo e indica el intervalo 
temporal óptimo para la intervención. También 
proponía que, en estos niños que presentan 
compromiso de la perfusión en la médula espi­
nal debido a la afectación sistémica concomi­
tante, lo ideal sería intervenir en el momento 
de pérdida de señal del LCR, antes de que 
aparezca compresión medular o cambio en la 
señal medular47.

Complicaciones de las 
mucopolisacaridosis que requieren 
neurocirugía

Ventriculomegalia progresiva y elevación 
de la presión intracraneal

Algunas formas de MPS, especialmente la 
MPS I y II, se asocian a alteraciones cogniti­
vas y ventriculomegalia. En la mayoría de los 
casos, el agrandamiento ventricular no está 
relacionado con una elevación de la presión 
intracraneal (PIC) y no requiere intervención. 
Este es el caso del síndrome de San Filippo 
(MPS III).

Sin embargo, si el niño presenta síntomas y la 
evaluación oftalmológica muestra evidencias 
de papiledema o la RM indica un aumento 
del LCR dentro de las vainas del nervio óptico 
con un diámetro superior a 5 mm, esto sugeri­
ría elevación de la PIC y debería considerarse 
la opción de reducirla mediante derivación 
ventriculoperitoneal (DVP) o VET.

La DVP es el tratamiento estándar para la HCF. 
Sin embargo, recientemente se ha empezado 
a utilizar en estos niños la VET para tratar con 
éxito la HCF obstructiva y se ha observado 
mejoría clínica.

El diagnóstico temprano de la HCF y su trata­
miento pueden proteger del deterioro visual y 
de una afectación neurológica más grave.
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Dolor progresivo y hormigueo en las manos

Esta alteración se evalúa normalmente con 
pruebas neurofisiológicas, como los estudios 
de conducción nerviosa (ECN) y la electromio­
grafía (EMG) de las extremidades superiores. 
La evidencia de compresión del nervio radial o 
del túnel del carpo puede requerir cirugía de 
descompresión. El procedimiento más frecuente 
es la descompresión del túnel del carpo.

Síntomas de compresión medular cervical

Apnea del sueño

Especialmente si hay compresión a nivel 
del foramen magno e inestabilidad C1­2 
con compresión medular grave o cambio 
en la señal medular con hiperintensidad en 
T2W. Un estudio detallado del sueño permi­
tirá identificar las causas centrales frente a 
las periféricas, especialmente en niños que 
también presentan macroglosia, reducción 
del paso por la nariz y por la boca, y agran­
damiento adenoideo. Estas alteraciones 
también pueden requerir atención en el servi­
cio de otorrinolaringología.

Mielopatía

Secundaria a compresión de la médula espinal, 
con aparición progresiva de cambios motores 
y sensitivos en las extremidades superiores y 
aumento de los reflejos tendinosos profundos, 
seguido de incremento del tono en las extre­
midades inferiores. Esto puede ser difícil de 
identificar, ya que los niños a menudo presen­
tan dislocación de muñeca, dolor articular, 
inflamación de las rodillas y deformidad en 
genu valgum, estado físico deficiente y reduc­
ción de las respuestas sensitivas. Además, es 
posible que sean poco cooperativos. Una RM 
indicará si existe compresión de la médula 
espinal, con o sin cambio de señal medular. 
Es probable que se asocie inestabilidad de la 
unión craneocervical, mediocervical o cervi­
cotorácica junto a la lesión por compresión. 
Es preciso realizar una evaluación funcional 
detallada para valorar los cambios a lo largo 
del tiempo.

Disfunción vesical e intestinal

Secundaria a la deformidad toracolumbar con 
compresión medular, es un hallazgo impor­
tante. Debe derivarse al urólogo y valorar 
la realización de estudios urodinámicos con 
feedback para determinar hasta qué punto 
está causada por la compresión medular.

Debilidad

Se puede dar debilidad y reducción de la 
deambulación, con lo que el paciente puede 
quedar en silla de ruedas por la mielopatía.

Hipoplasia odontoidea e inestabilidad 
cervical

En la columna cervical, se puede observar una 
hipoplasia odontoidea que causa inestabilidad 
atlantoaxoidea. Esto requiere radiografías diná­
micas en flexión y extensión, TC multiplanar de 
columna completa y RM de columna completa 
para confirmar el diagnóstico, evaluar las nece­
sidades quirúrgicas, y los riesgos y complicacio­
nes, y realizar la planificación preoperatoria. Para 
la cirugía de descompresión y fijación, es funda­
mental realizar una monitorización de la función 
medular inicial e intraoperatoria. La planificación 
del enfoque quirúrgico se realiza en función del 
estado de los huesos, y de la gravedad y exten­
sión de la compresión. La mayoría de los casos 
tratados por el Birmingham Women’s & Chil-
dren’s Hospital (desde principios del año 2000) 
pueden necesitar un enfoque posterior occipi­
tocervical o C1­2 o inferior. También se requiere 
ortesis externa postoperatoria para permitir 
una adecuada fusión de los huesos. Puede ser 
un sistema halo o un sistema SOMI extensivo 
no invasivo, o simplemente un collarín duro, 
durante un periodo de 8­12 semanas.

Deformidad cifótica progresiva  
del canal medular

En muchos de estos pacientes, la cifosis es 
progresiva, sobre todo a nivel toracolumbar, y 
a veces se asocia a escoliosis torácica. Se ha 
demostrado que la fusión vertebral posterior 
evita que continúe la progresión.
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Consideraciones anestésicas  
y monitorización en la cirugía

Anestesia y manejo de la vía aérea

El manejo de la anestesia comienza con una 
planificación y preparación segura del paciente, 
con revisión de todos los estudios pertinentes 
(ecocardiografía, estudios del sueño, evaluacio­
nes de la capacidad respiratoria, etc.), teniendo 
en cuenta que estos niños que presentan una 
deformación de la caja torácica estarán en posi­
ción prona de forma prolongada. Debe revi­
sarse la medicación y las posibles interacciones, 
los factores de riesgo y su manejo anestésico, 
incluyendo los problemas respiratorios urgen­
tes. Ha de decidirse y acordarse con antela­
ción el tipo de anestesia más apropiada para 
las modalidades de NMIO. Deben valorarse el 
grado de inestabilidad cervical y la elección de 
la técnica de intubación. 

Durante la intervención, se monitoriza la profun­
didad de la anestesia y la correlación con la 
presión arterial. Los datos de la monitorización 
intraoperatoria continuada son fundamenta­
les para mantener una perfusión adecuada y 
valorar la capacidad de respuesta medular 
durante una cirugía compleja y prolongada. 
Es importante valorar la información sobre el 
tipo específico de MPS, el historial anestésico 
previo, la presencia de inestabilidad cervi­
cal y el rango de movilidad de la articulación 
temporomandibular. Esta información puede 
ser fundamental para prevenir complicaciones 
durante la anestesia. El conocimiento de estos 
factores de riesgo permite al anestesista antici­
par los posibles problemas que pueden surgir 
durante o después del procedimiento. 

En pacientes con MPS es preferible que la 
anestesia esté a cargo de un anestesista con 
experiencia en la patología, respaldado por 
un EMD (cirujano de otorrinolaringología y 
equipo de cuidados intensivos) y con acceso a 
todo el equipo y respaldo necesarios48.

La anestesia recomendada para una cirugía 
de fijación compleja es la anestesia total por 
vía intravenosa. Este tipo de anestesia puede 
dar lugar a un nivel de sedación variable y 
el paciente tardar un tiempo en despertar, 

dependiendo fundamentalmente de la disper­
sión del anestésico intravenoso (i.v.).

La monitorización multimodal se ha conver­
tido en un importante elemento adicional para 
mejorar la seguridad durante la anestesia. 
Monk sugirió inicialmente que un índice bies­
pectral < 45, sugestivo de anestesia profunda, 
se asociaba a una mayor mortalidad postope­
ratoria49. Desde entonces han ido surgiendo 
evidencias sobre tres factores (baja presión 
arterial media [PAM], bajo índice biespectral 
[BIS] y baja concentración alveolar mínima 
[CAM]), conocidos como la «triple baja», que 
se han relacionado con una mayor mortalidad 
postoperatoria. Aunque no es el caso en esta 
serie, otros autores sí han registrado muertes 
relacionadas con la anestesia. 

En la cirugía de la MPS, el uso de NMIO y anes­
tesia total conllevan la necesidad de monito­
rizar la PAM y el BIS de forma continua. Por lo 
tanto, en pacientes con MPS deben vigilarse 
los factores asociados a su patología de base 
que puedan alterar la respuesta cardiovascu­
lar o respiratoria. El estudio de Maheshwari 
y sus colaboradores ofrece evidencias, en 
una población sometida a cirugía cardiaca, 
de que la concurrencia prolongada de una 
PAM <  75 mmHg y un BIS < 43, o una PAM 
< 69 mmHg o un BIS < 37 (doble baja), proba­
blemente estén asociados a un mayor riesgo 
de morbimortalidad postoperatoria50.

Neuromonitorización intraoperatoria

Aunque la NMIO es el manejo estándar para 
la cirugía de las deformidades, su uso no está 
estandarizado en la cirugía extradural. Existe 
un permanente debate sobre su uso en la MPS 
para mejorar la seguridad.

En nuestra experiencia clínica, se aumenta la 
seguridad de la cirugía de columna utilizando 
NMIO combinada (potenciales evocados 
somatosensitivos y motores transcraneales). 
Esto permite detectar un mayor número de 
eventos medulares y del tronco encefálico en 
comparación con la monitorización anestésica 
vital, guiando la cirugía para evitar secuelas 
permanentes. Se considera que su uso debería 
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ser obligatorio51. Nosotros no solo la utilizamos 
para monitorizar la función medular, sino que, 
en combinación con el índice biespectral (que 
evalúa la profundidad de la anestesia intrave­
nosa) y un aumento controlado de la presión 
arterial mediante fármacos inotrópicos, se han 
mejorado los resultados quirúrgicos y redu­
cido el riesgo de secuelas permanentes en 
estos niños con situaciones tan complejas.

Infarto medular a distancia

Cada vez hay más evidencias de la aparición 
de infarto medular a distancia en la cirugía de 
descompresión del canal cervical con estabi­
lización, así como en la cirugía de descom­
presión de la deformidad toracolumbar con 
fijación. Suele producirse en ausencia de un 
trauma directo en el lugar de la cirugía. Del 
mismo modo, los informes de procedimientos 
extramedulares (como la descompresión del 
túnel del carpo o la RM bajo anestesia gene­
ral) causantes de infarto medular sugieren 
algún problema de hipotensión o de perfusión 
vascular. Muchos investigadores consideran 
que la ausencia de cirugía local indica que el 
principal mecanismo es la isquemia medular, 
relacionada con diferentes causas, como una 
hipoperfusión relativa. Así pues, antes de la 
cirugía de estabilización medular cervical o 
de cifosis toracolumbar debe explicarse a los 
pacientes con MPS y a sus familiares el riesgo 
de infarto o isquemia medular a distancia52,53.
 

Cuidados postoperatorios

Es conveniente reservar por adelantado una 
cama en la unidad de cuidados intensivos para 

la observación del paciente, especialmente si la 
cirugía ha sido complicada. En caso de pérdida 
de las señales durante la operación o debilidad 
postoperatoria, el niño debería permanecer 
en cuidados intensivos bajo monitorización 
arterial continuada, pudiendo recibir de forma 
inmediata terapia hipotensora o transfusión de 
sangre (según sea necesario) y sometiéndose 
posteriormente a una RM de columna.

Con la NMIO, a menudo se puede predecir qué 
pacientes desarrollarán déficits neurológicos 
postoperatorios y cuáles no. Así pues, esto sirve 
de guía sobre la intensidad del manejo postope­
ratorio necesario de manera inmediata y poste­
riormente.

Si durante la cirugía surgen problemas relacio­
nados con la idoneidad de la fijación debido a 
la calidad del hueso, lo mejor es respaldar la 
fijación con inmovilización externa utilizando 
el sistema Halo.

Si la fijación ha sido adecuada y se mantiene 
rígida, se puede hacer la inmovilización externa 
con un collarín rígido durante un periodo de 
hasta 12 semanas.

Normalmente, al final de la cirugía el paciente es 
extubado y se evalúan los déficits neurológicos.

Al día siguiente se hace una TC para confirmar 
la adecuada fijación e inserción de los tornillos, 
que no deben llegar al canal medular para no 
lesionar la médula, los nervios y las estructuras 
vasculares.

Después de 2 o 3 días de reposo en cama, comienza 
un periodo de fisioterapia gradual y escalonada. El 
niño se va movilizando gradualmente hasta que 
se acostumbra al peso del sistema Halo y puede 
caminar con él. La estancia hospitalaria suele osci­
lar entre 10 días y 2 semanas.
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Capítulo 4
Problemas 
otorrinolaringológicos
Saturnino Santos Santos
Facultativo Especialista en Otorrinolaringología, Servicio de Otorrinolaringología (ORL) Pediátrica,  
Hospital Infantil Universitario Niño Jesús, Madrid

Introducción

El área de cabeza y cuello es una región anató­
mica frecuentemente afectada por depósitos de 
glucosaminoglucanos (GAG), con una alta preva­
lencia de signos y síntomas otorrinolaringológi­
cos (ORL) cuyas manifestaciones más importantes 
se relacionan con aspectos sensoriales, infeccio­
sos y respiratorios. La hipoacusia, el retraso en la 
adquisición del lenguaje y la apnea del sueño son 
los síntomas iniciales más comunes1.

El 90% de los niños con mucopolisacaridosis 
(MPS) van a presentar problemas en el área 
ORL1. Esta alta frecuencia implica que, proba­
blemente, el especialista ORL puede atender 
a niños con MPS antes de haberse realizado el 
diagnóstico2,3; por lo tanto, debería esperarse 
que, desde esta especialidad, se remitieran 
niños para el diagnóstico. De ahí la importancia 
del conocimiento de la presentación y la evolu­
ción de las manifestaciones ORL en MPS.

Debut inespecífico en una enfermedad
especial, dificultad para un diagnóstico 
precoz

Los motivos de consulta más frecuentes de la 
población infantil general en el ámbito de 

la ORL Pediátrica son la otitis media, la enfer­
medad del anillo de Waldeyer y la valoración 
auditiva, motivos habitualmente con buen 
pronóstico y actitudes terapéuticas bastante 
homogeneizadas. La población pediátrica con 
MPS va a presentar estos mismos problemas 
con mayor frecuencia y complejidad. La alta 
prevalencia y la inespecificidad de estos sínto­
mas pueden conllevar la minimización de su 
importancia.

Evolución especial en una enfermedad
especial

En los pacientes pediátricos con MPS, la afecta­
ción en el área ORL va a presentar unas diferen­
cias en su historia natural y un peor pronóstico 
respecto a lo esperable en niños sin MPS que 
hacen más difíciles su diagnóstico y trata­
miento. Se precisa conocer la historia natural 
de la enfermedad, así como las actuaciones 
terapéuticas medicoquirúrgicas que habitual­
mente se llevan a cabo en esta población y sus 
complicaciones. Así, es necesario saber que 
la afectación respiratoria en un niño con MPS 
suele tener mayor repercusión que en pobla­
ción pediátrica general, y que la  progresión 
de la enfermedad puede limitar la eficacia de 
las actuaciones terapéuticas. Como en todo 
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paciente con déficit cognitivo e hipoacusia 
neurosensorial (HANS), es importante la activi­
dad de seguimiento clínico audiológico perió­
dicamente, para rehabilitar de modo adecuado 
ante el probable deterioro auditivo4.

En resumen, las MPS abarcan todo el ámbito 
de la ORL Pediátrica con una gran complejidad 
clínica. 

Otología

En este aspecto, la principal complejidad es 
la mayor tendencia en estos niños a la croni­
ficación de la otitis media seromucosa, lo que 
conlleva implicaciones infecciosas (otorreas 
crónicas y secuelas postotíticas), y sensoriales 
(hipoacusia conductiva secundaria a la persis­
tencia de ocupación del oído medio y a la afec­
tación osicular por la enfermedad), a pesar de 
los tratamientos convencionales con drenajes 
transtimpánicos, procedimientos otológicos y 
terapias sistémicas2.

La otitis media es un hallazgo más frecuente 
en todas las formas de MPS que en la pobla­
ción pediátrica general5, y habitualmente se 
presenta a una edad más temprana. En MPS I, 
se describe una prevalencia del 89%, una 
edad promedio de comienzo de los síntomas 
de 6,5 meses y de inserción de drenajes trans­
timpánicos (DTT) de 10,9 meses6. En MPS II, el 
inicio de los síntomas se sitúa a los 1,5 años7.

La existencia de rinitis crónica temprana, y la 
hipertrofia del tejido del anillo de Waldeyer 
debido a la propia hiperplasia linfoide y a la 
infiltración por GAG son dos condiciones 
peculiares de las MPS que predisponen a la 
otitis media.

Se han descrito hallazgos inespecíficos, como 
engrosamiento de la membrana timpánica y la 
mucosa del oído medio, por mediadores de 
inflamación sobreestimulados por la acción 
de  los GAG8. Otros más específicos son la 
presencia de restos de tejido mesenquimal 
en las cavidades del oído medio9, los depó­
sitos de material PAS +  (periodic acid-Schiff, 
tinción) en el citoplasma de la mucosa del oído 
medio y la trompa10, y los acúmulos de GAG en 
el derrame del oído medio1.

A nivel del sistema artroosicular del oído medio, 
se han encontrado dos tipos de lesiones:

•  Osteolíticas8.
• Conectivopatía: lesiones en ligamentos y 

tendones, igual que en el resto del aparato 
locomotor del organismo, producen tras­
torno enzimático6,10,11.

La resolución de la otitis seromucosa (OSM) 
espontáneamente, o con tratamientos médi­
cos o quirúrgicos es menos probable que 
en la población pediátrica general. La croni­
ficación es lo más habitual (fig. 1) y, en las 
otitis medias crónicas inespecíficas, se da la 
secuencia típica de esta afectación: ocupa­
ción mucosa recurrente → DTT → perforación 
→ persistencia otorreas → perforación timpá­
nica y lisis osicular → timpanoplastia con o sin 
mastoidectomía.

Tratamiento quirúrgico

No se recomienda una actitud expectante3, 
debido a la alta tasa de recurrencia y a la resis­
tencia a los tratamientos médicos de las OSM 
en estos pacientes. Algunos autores son parti­
darios de la inserción sistemática de tubos de 
ventilación permanentes inicialmente, con la 
argumentación de las recurrencias y la priori­
dad de disminuir el número de procedimientos 
anestésicos debido a los riesgos de vía aérea3. 
En nuestra práctica, la elección depende 
fundamentalmente de dos factores: la historia 
auditiva del niño y los signos de cronicidad de 
la ocupación de la caja timpánica; se opta por 
tubos permanentes en los casos más evolucio­
nados, teniendo también en cuenta los riesgos 
anestésicos para extraerlos o para realizar una 
miringoplastia2,12.

Hipoacusia

A pesar de que la hipoacusia conductiva 
secundaria a la enfermedad del oído medio 
es el problema auditivo más prevalente, casi 
universal (en torno al 90%1,13,14), la HANS repre­
senta una de las mayores singularidades de los 
niños con MPS, tanto en presentación como en 
dificultad diagnóstica.

Content Ed Net



Aproximación quirúrgica al paciente con mucopolisacaridosis

40

La importancia de la presencia de hipoacusia 
en estos niños viene dada porque, al deterioro 
cognitivo, se le añade una hipofunción senso­
rial, que, de no tratarse, dificultaría aún más su 
desarrollo lingüístico. 

Hipoacusia conductiva

La presencia de OSM, tan prevalente en la 
edad pediátrica, puede confundir acerca 
del verdadero estado auditivo del niño y su 
pronóstico, y minimizar su importancia. 

Para el tratamiento de la hipoacusia conduc­
tiva, tanto la amplificación con audífonos 
como los tubos de ventilación transtimpánicos 
parecen ser eficaces para mejorar el desarrollo 
lingüístico en niños con afectación cognitiva 
moderada3,13. 

Existen varios factores que hacen que, en muchas 
ocasiones, persista el componente conductivo a 
pesar de los tratamientos habituales:

• Aparición más temprana y mayor tenden­
cia a recidivas de la OSM.

• Mayor tendencia a la cronificación de la 
otitis media con la aparición de secuelas: 
perforación timpánica y lisis osicular por las 
otorreas y la inflamación crónica.

• Afectación del sistema artroosicular del oído 
medio por la conectivopatía que produce la 
enfermedad de depósito.

Clínicamente, esto se manifiesta en una insufi­
ciente ganancia auditiva tras los DTT, y requiere 
que se continúe el estudio audiológico para 
decidir las mejores opciones de tratamiento.

Hipoacusia neurosensorial

Las MPS son un grupo de riesgo para el desa­
rrollo de hipoacusia con componente neuro­
sensorial1. Estos niños pasan habitualmente 
el cribado auditivo neonatal, y cuando falla 
algún oído, debe realizarse una comprobación 
temprana para instaurar tratamiento precoz 
o confirmar la normoaudición bilateral, que 
queda documentada para que se valore la 
evolución de una posible hipoacusia. Dicho 
componente neurosensorial aparece habitual­
mente de modo más tardío, y se relacionaría 
con la evolución de la enfermedad1,13. 

La HANS no ha sido claramente definida a 
nivel histopatológico, y a pesar de ser muy 
prevalente, sigue sin comprenderse adecua­
damente su fisiopatología8. Dentro de los 
hallazgos descritos en modelos animales, 
se encuentran: depósitos lisosomales en 

Figura 1. Cronificación de otitis media. Izquierda: membrana timpánica derecha, zonas blanquecinas de miringoesclerosis 
y zonas adelgazadas inferior y posterosuperior con retracciones. Incudopexia. Ocupación mucosa de caja timpánica. Derecha: 
membrana timpánica izquierda con retracciones y adhesión pre y posmanubriales. Incudoestapediopexia y adhesión 
promontorial.
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 estructuras cocleares, alteración de las propie­
dades mecánicas de membranas basilar y de 
Reissner, y GAG en vía auditiva del sistema 
nervioso central (SNC), pero no disminución 
del número de células ciliadas ni depósitos 
en ellas15. Estos hallazgos pueden sugerir 
que el componente neurosensorial sea resul­
tado de las lesiones en la stria vascularis y en 
los fibroblastos de sostén del oído interno, ya 
que ellos son responsables del mantenimiento 
de la homeostasis iónica de la cóclea, al no 
encontrarse cambios degenerativos o pérdida 
numérica en las células ciliadas8. Esto contrasta 
con la pérdida de células ciliadas encontradas 
en algunos estudios postmortem en humanos 
en MPS9, lo que concuerda con el hallazgo 
típico de la HANS en sus diferentes etiologías.

La aparición del componente neurosensorial 
suele ser tardía; se correlaciona con la edad 
del paciente y tiene un carácter progresivo16, 
de modo que la mayoría de los pacientes con 
la evolución lo presentarán4,16. De este modo, 
en nuestro medio, la Comisión para la Detec­
ción Precoz de la Hipoacusia ( CODEPEH) 
incluye las MPS entre las situaciones de riesgo 
para hipoacusias diferidas y sobrevenidas 
en la infancia. Esto implica la necesidad de 
reevaluaciones auditivas periódicamente17. 
Es preceptiva la adaptación de audífonos y 
la rehabilitación logopédica, para mejorar el 
desarrollo del lenguaje una vez ha sido diag­
nosticada la pérdida neurosensorial. 

Hipoacusia mixta

En muchos niños, la aparición del componente 
neuro sensorial se añade a un componente con­
ductivo preexistente ocasionado por la otitis 
media y la afectación artroosicular. Esto hace 
que un gran número de los pacientes con MPS 
presenten, con el tiempo, una hipoacusia mixta 
(componentes neurosensorial y conductivo 
concomitantes)4, siendo este patrón de hipoa­
cusia uno de los rasgos más específicos de las 
MPS, por ser un tipo mucho menos frecuente 
en la población pediátrica18.

Se necesitan reevaluaciones audiológicas 
perió dicas para detectar esta posible evolución 
a una pérdida neurosensorial4,16. No obstante, 

en estos niños, las valoraciones auditivas son 
habitualmente difíciles: en las pruebas subjeti­
vas (audiometría de juego, audiometría verbal, 
audiometría por observación de conducta, 
etc.), por la falta de colaboración y por el retraso 
lingüístico, y en las objetivas, porque se tienen 
que realizar con sedación, pues habitualmente 
no se consigue un estado de sueño fisiológico 
que permita realizar un buen registro de poten­
ciales evocados auditivos del tronco cerebral 
(PEATC). En muchas ocasiones, en niños con 
tipo III y en las formas graves de MPS, es nece­
sario limitarse a pruebas objetivas, y habitual­
mente se precisa una sedación para realizarlas. 
Esto hace que, a veces, los padres sean reticen­
tes a hacerlas, lo que dificulta el seguimiento 
auditivo.

La menor frecuencia de signos dismorfológi­
cos de las MPS III puede conllevar un mayor 
retraso en el diagnóstico respecto a los otros 
subtipos. Buhrman19 detecta que la media de 
edad al diagnóstico es de 35 meses, con un 
retraso de 24 meses entre el inicio de los sínto­
mas y el diagnóstico, que el retraso lingüístico 
es el síntoma inicial más frecuente y que un 
73% de los casos tienen hipoacusia, la mayoría 
de las veces neurosensorial.

En el caso de los pacientes con MPS, existen 
unas peculiaridades audiológicas:

• Persistencia de componente conductivo a 
pesar del tratamiento habitual (DTT).

• Aparición de hipoacusia neurosensorial o 
hipoacusia mixta progresivas.

La presencia de alguna de estas dos caracte­
rísticas en el estudio audiológico de un niño 
(poco frecuentes en la población pediátrica) 
obliga a realizar un diagnóstico diferencial. 

Tratamiento

El audífono es la única alternativa de tratamiento 
para pérdidas moderadas­graves, apoyado 
por la intervención logopédica. Cuando la 
hipoacusia pasa a ser grave­profunda bilateral, 
puede necesitarse la indicación de un implante 
coclear, dependiendo del estado cognitivo del 
paciente, su afectación sistémica, la esperanza 
de vida y la preferencia de la familia20.

Content Ed Net



Aproximación quirúrgica al paciente con mucopolisacaridosis

42

Actualmente, no existen datos significativos 
sobre el efecto de la terapia de reemplazo 
enzimático en el estado auditivo16. El tras­
plante de progenitores hematopoyéticos ha 
mostrado alguna mejoría en la evolución de 
la hipoacusia neurosensorial cuando se realiza 
en niños menores de 2 años21.

Vía aérea superior

Los estudios polisomnográficos describen 
una alta presencia (> 60%) del síndrome 
de apnea­hipopnea obstructiva del sueño 
(SAHOS) moderado a grave en niños con 
MPS, desde los primeros años. La causa más 
frecuente es la hipertrofia del anillo de Walde­
yer, en el que se encuentra no solo un compo­
nente de hiperplasia linfática, sino también un 
acúmulo de GAG, especialmente en el tejido 
adenoideo1. Otros factores, como la constitu­
ción craneofacial y las alteraciones en la vía 
aérea supra y subglótica, contribuyen a su 
presencia y al hecho de que el procedimiento 
habitual de adenoamigdalectomía no siempre 
sea resolutivo22; en estos niños, suele ser más 
complejo de realizar debido a factores como 
restricción en apertura de boca, macroglosia, 
presencia de afectación medular cervical y 
dificultades en intubación, que hagan a veces 
contraindicado el procedimiento1.

La obstrucción respiratoria puede producirse 
por diferentes mecanismos: 

• Deformidades secundarias a la enfermedad: 
fosas nasales, nasofaringe, tráquea estrecha, 
macroglosia e hipoplasia mandibular.

• Depósitos en diferentes niveles: en amíg­
dala faríngea, paredes faríngeas e hipofa­
ringe, laringe y tráquea. 

• Obstrucción por secreciones: rinitis crónica 
y aclaramiento mucociliar afectado.

Los mecanismos obstructivos arriba descri­
tos pueden producirse casi a cualquier nivel 
anatómico, desde los labios a los pulmones23.

Se ha encontrado una cantidad de depósitos 
de GAG en tejido adenoideo y en el derrame 
del oído medio en niños con MPS mayor que 
en niños normales. No obstante, no se han 
hallado tales diferencias en tejido amigdalar1.

Dificultades en el manejo de los pacientes

• Exploratorias: la hipertrofia del tejido amig­
dalar ocurre más hacia el lecho que hacia 
la luz faríngea, lo que puede producir una 
subvaloración de la obstrucción. La explo­
ración endoscópica permite valorar el 
desplazamiento real hacia las paredes late­
rofaríngeas1. Debido a esto y al hallazgo 
de depósitos en fosa amigdalar y paredes 
faríngeas más que en el tejido amigdalar, 
no se recomiendan las técnicas de amigda­
lectomía intracapsular o la reducción por 
radiofrecuencia18,24.

• Técnica quirúrgica: existen varias circuns­
tancias que hacen que la amigdalectomía 
pueda resultar muy dificultosa o imposible:

 » Dificultad del posicionamiento del abre­
bocas que impide obtener un campo 
quirúrgico aceptable debido a: macro­
glosia, rigidez de articulación temporo­
mandibular o rigidez cervical. Algunos 
autores recomiendan no realizar la amig­
dalectomía en pacientes con restricción 
grave para situar el abrebocas, porque, 
en caso de hemorragia posquirúrgica, 
la reintubación y el control hemostático 
pueden ser muy difíciles o imposibles, 
poniendo en riesgo vital al paciente23. 

 » Inestabilidad cervical: los movimientos 
craneocervicales para la miringotomía 
son de giro cefálico moderado, supo­
niendo escaso riesgo cervical, mientras 
que, para realizar adenoamigdalec­
tomía, se precisa el posicionamiento 
de abrebocas que requiere hiperex­
tensión cervical para poder visualizar 
adecuadamente el campo quirúrgico. 
Por ello, en estos pacientes, es nece­
sario valorar el riesgo de inestabilidad 
cervical mediante técnicas de imagen. 
Se describe, especialmente en la enfer­
medad de Morquio (MPS IV), la posibi­
lidad de inestabilidad odontoidea, que, 
a veces, requiere fijación cervicocraneal 
y que puede ocasionar una rigidez, y 
dificultar futuras cirugías2. La presencia 
de inestabilidad en columna cervical 
se encuentra en el 8­18% de todas las 
MPS, más en MPS IV y MPS VI2,14.
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• Riesgo hemorrágico: aunque en estos 
pacientes no se ha descrito mayor inci­
dencia de hemorragia periquirúrgica 
por adenoamigdalectomía1, este es un 
riesgo no despreciable inherente a la 
intervención. 

• Recidivas: no siempre la realización de 
adenoamigdalectomía es resolutiva, por 
existir en muchas ocasiones un origen 
multifactorial de la obstrucción, y por la 
mayor tasa de recidivas de hiperplasia 
linfoide y de depósitos en estos pacientes; 
en dichos casos se recomienda la venti­
lación no invasiva nocturna22. La tasa de 
recurrencia de hipertrofia adenoidea en 
MPS se describe en torno al 56%, mientras 
que en la población pediátrica general es 
del 0,55­1,5%24. 

Debido a estas dificultades y complicacio­
nes periquirúrgicas, algunos autores sugie­
ren realizar, en algunos pacientes MPS, una 
adenoamigdalectomía profiláctica ante hiper­
trofias o síndromes de apneas e hipopneas 
durante el sueño (SHAS) límites, sobre todo en 
los primeros años, ya que es probable que, con 
el tiempo, aumente la hipertrofia y aparezcan 
circunstancias que dificulten la intervención: 
mielopatía cervical, fusión quirúrgica craneo­
cervical (Morquio), etc.14.

En algunos grupos, la terapia de reemplazo 
enzimático parece disminuir los depósitos en 
la vía aérea superior y mejorar el índice de 
apneas e hipopneas (IAH)25. 

Vía aérea laringotraqueal

La obstrucción respiratoria en las MPS se 
considera una de las situaciones más difíciles 
en vía aérea pediátrica, tanto desde el punto 
de vista de su tratamiento como del manejo 
anestésico26. Es uno de los principales facto­
res de muerte temprana en algunos subti­
pos, a pesar de la introducción de las terapias 
de sustitución enzimática y el trasplante de 
progenitores hematopoyéticos27. Los tipos con 
mayor compromiso de vía aérea son MPS I, 
MPS II, MPS IVA y MPS VI1. El 25% de los niños 
con MPS tienen alteraciones anatómicas que 
producen dificultades de intubación13.

En relación con la progresión, en la primera infan­
cia predomina la clínica respiratoria del SAHS. 
Una gran proporción de los pacientes con MPS 
van a presentar, a partir de la segunda década, 
signos y síntomas de la vía aérea inferior28, así 
como mayores dificultades de intubación29.

Es una afectación multinivel, pues puede loca­
lizarse en todo el tracto respiratorio23. 

La obstrucción respiratoria en la vía inferior es 
multifactorial, ya que puede producirse por 
diferentes mecanismos:

• Deformidades secundarias a la enferme­
dad, por una posición muy anterógrada 
de la laringe26, o porque los acúmulos de 
GAG producen flacidez en los cartílagos 
traqueales, lo que provoca un colapso de 
la vía aérea28.

• Depósitos en diferentes niveles: laringe 
supraglótica (fig. 2); pliegues aritenoepigló­
ticos y región airtenoidea3; glotis, subglotis 
e hipofaringe30 (fig. 3), y paredes traqueo­
bronquiales12.

• Obstrucción por secreciones: aclaramiento 
mucociliar afectado2,12. 

• Patrón restrictivo ventilatorio por afectación 
esquelética de la caja torácica31, y por limi­
tación de movimientos diafragmáticos por 
la hepatoesplenomegalia o por depósitos 
mediastínicos32.

• Depresión respiratoria por compromiso 
neurológico31. 

Clínica

• Infecciones respiratorias bajas recurrentes.
• SAHOS.
• Disfonía y disnea laríngeas; estridor por 

tejido redundante, que puede introducirse 
en vía aérea, y disfonía por engrosamiento 
de las cuerdas vocales y resonadores alte­
rados30.

• Traqueítis y obstrucción en pacientes con 
traqueostomía2,12.

• En MPS, una intubación difícil o fallida puede 
ser el primer signo de una vía aérea difícil2,12.

• Disnea aguda.

Las exploraciones que se deben llevar a cabo 
son las siguientes:
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• Fibrolaringoscopia en consulta siempre 
previa a anestesia28.

• Endoscopia de vía aérea tanto rígida como 
flexible (fig. 4).

• Resonancia magnética nuclear (RMN) 
dinámica de vía aérea con respiración 
espontánea del paciente; cuando es 
posible, permite identificar las zonas de 
obstrucción y su comportamiento durante 
los movimientos ventilatorios y la posición 
del cuello33.

Tratamiento

Aún no se conoce bien el impacto de la TRE 
(terapia de reemplazo enzimático) en la mejoría 
del compromiso aéreo, y la traqueotomía sigue 
siendo un procedimiento a veces necesario, 
sobre todo en pacientes con enfermedad avan­
zada26,33,34. Tampoco el trasplante de progenito­
res hematopoyéticos (TPH) impide que pueda 
desarrollarse posteriormente traqueomalacia y 
estenosis34. 

Figura 2. Depósitos glóticos. Depósitos en la cara superior de ambas cuerdas vocales extendiéndose desde la comisura 
anterior hasta la mitad de la longitud de las cuerdas. 

Figura 3. Depósitos supraglóticos. Izquierda: bloque de depósitos en cara lingual de epiglotis excrecente en sentido craneal. 
Derecha: depósitos sésiles en vallécula izquierda en contacto con cara lingual de epiglotis.

Content Ed Net



Capítulo 4. Problemas otorrinolaringológicos

45

No existen guías clínicas concluyentes relativas 
al manejo de la obstrucción respiratoria alta 
mediante traqueotomía, o para el tratamiento 
de la obstrucción por traqueomalacia y este­
nosis traqueal en pacientes con MPS34. 

Tras la adenoamigdalectomía, habitualmente se 
siguen unas pautas de intervención escalonadas 
para solucionar o paliar los problemas respira­
torios que afectan a este nivel y que aparecerán 
con la progresión de la enfermedad23. 

A nivel laríngeo, el tratamiento habitual consiste 
en la exéresis de las zonas obstructivas de 
depósitos mediante técnicas de microcirugía 
laríngea, y broncoscopia rígida o flexible12. Los 
siguientes pasos serían adaptar una bipresión 
positiva en las vías respiratorias (BiPAP) y una 
traqueotomía cuando aquella es insuficiente.

La traqueotomía es necesaria en al menos el 
16% de los pacientes con MPS2,12, y se suele 
realizar en tres situaciones23:

• Para asegurar una vía aérea difícil, previsi­
ble ante un procedimiento quirúrgico no 
ORL.

• Para tratar una obstrucción de vía aérea 
progresiva y refractaria.

• Como manejo de emergencia de vía aérea. 

Las dificultades vienen ocasionadas por con­ 
diciones anatómicas desfavorables (cuello 
corto, macroglosia), depósitos laringotraquea­
les, tráquea estrecha, tortuosa y profunda, 
afectación de médula cervical o fijación quirúr­
gica de columna cervical27.

Asimismo, suelen presentarse mayores com   pli­  
 caciones que en pacientes sin MPS:  granu­
laciones endotraqueales, granulaciones supra­ 
 estoma, infecciones, mayor tasa de decanu­
laciones accidentales por el cuello corto y  la 
tortuosidad traqueal (que producen más 
movilización de la cánula23, y favorecen las 
granulaciones en el extremo distal), y obstruc­
ciones por pobre aclaramiento mucociliar. 
Estas situaciones hacen que puedan reque­
rirse exploraciones endoscópicas frecuentes 
y dispositivos de canulación diferentes a los 
habituales, como tubos­cánulas de longitud 
ajustable que permitan sobrepasar la obstruc­
ción32, o tubos en T, que facilitan una mejor 
fonación y provocan menor traqueomalacia, y 
menores granulaciones y zonas de roce27.

En relación con la obstrucción traqueal intra­
torácica, no existen datos sobre las mejores 
opciones de tratamiento, y se han descrito 
como opciones de rescate dilataciones con 
balón, stents32 y cirugía torácica35.

Se recomienda la presencia de un equipo 
multidisciplinar con experiencia en el manejo 
de estas situaciones en vía aérea, para poder 
realizar y planificar con menos riesgos las inter­
venciones quirúrgicas. 

Puntos clave
• El área de cabeza y cuello es una región 

anatómica frecuentemente afectada por 
depósitos de GAG, con una alta prevalencia 

Figura 4. Diferentes dismorfias del tercio medio traqueal. Izquierda: aplanamiento en forma de U en sentido sagital. 
Centro: aplanamiento lateral izquierdo. Derecha: tortuosidad y traqueomalacia a diferentes niveles y orientaciones.
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de signos y síntomas ORL, cuyas manifesta­
ciones más importantes afectan a aspectos 
sensoriales, infecciosos y respiratorios.

• En este aspecto, la principal complejidad 
es la mayor tendencia a la cronificación de 
la otitis media seromucosa, lo que tiene 
implicaciones infecciosas (otorreas cróni­
cas y secuelas postotíticas) y sensoriales, 
que habitualmente requieren de múltiples 
cirugías, desde drenajes transtimpánicos a 
timpanomastoidectomía. 

• A pesar de que la hipoacusia conductiva 
es secundaria a la enfermedad del oído 
medio, el problema auditivo más preva­
lente (en torno al 90%), la presencia de 
hipoacusia neurosensorial y mixta repre­
senta una de las mayores singularidades, 
tanto en presentación como en dificultad 
diagnóstica, de los niños con MPS, que 
hace que pueda precisarse desde adapta­
ción de audífonos a implante coclear.

• Los estudios polisomnográficos descri­
ben una alta presencia (> 60%) de SAHOS 
moderado a grave, desde los primeros 
años. La causa más frecuente es la hiper­
trofia del anillo de Waldeyer, en el que se 
encuentra no solo un componente de hiper­
plasia linfática, sino también un acúmulo de 
GAG, especialmente en el tejido adenoi­
deo. Otros factores, como la constitución 
craneofacial y las alteraciones en la vía aérea 
supra y subglótica, contribuyen a su presen­
cia, así como el hecho de que el procedi­
miento habitual de adenoamigdalectomía 
no siempre sea resolutivo. En estos niños, 
esta intervención suele ser más compleja de 
realizar, debido a factores como restricción 
en apertura de boca, macroglosia, presen­
cia de afectación medular cervical y difi­
cultades en intubación, que hacen a veces 
contraindicado el procedimiento.

• La afectación suele ser progresiva (se 
presenta a partir de la segunda década), 
multinivel y multifactorial por el acúmulo 
de depósitos y la displasia osteocartilagi­
nosa. En las MPS, la obstrucción respira­
toria se considera una de las situaciones 
más difíciles en vía aérea pediátrica, tanto 
desde el punto de vista de su tratamiento 
como del manejo anestésico. Es uno de los 
principales factores de muerte temprana 

en algunos subtipos de MPS, a pesar de la 
introducción de las terapias de sustitución 
enzimática y el TPH. Afecta a todos los tipos 
de MPS, excepto al III. El 25% de los niños 
con MPS tienen alteraciones anatómicas 
que producen dificultades de intubación. 
La traqueotomía es necesaria en al menos 
el 16% de los pacientes, y presenta mayo­
res dificultades y complicaciones.
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Introducción

Todos los pacientes con mucopolisacaridosis 
(MPS) presentan un curso progresivo con afec­
tación de múltiples órganos en todo el orga­
nismo1. Las manifestaciones distintivas en los 
pacientes afectados consisten en unas carac­
terísticas faciales toscas, afectación articular y 
ósea (disostosis múltiple), disfunción estructu­
ral de válvulas cardiacas, obstrucción de vías 
aéreas altas y hepatoesplenomegalia. También 
puede estar afectado el aparato digestivo y el 
sistema nervioso central2,3. En algunas formas, 
como las MPS IH, III y la presentación grave 
de los pacientes con MPS II, tiende a haber un 
retraso mental2,4. 

Los problemas oculares de los pacientes con 
MPS son uno de los primeros síntomas en 
aparecer y pueden conducir en última instan­
cia a un déficit visual o a la ceguera5,6.

Las manifestaciones oculares son habituales en 
todos los tipos de MPS y causan con frecuen­
cia una pérdida de visión. La enfermedad se 
debe a la acumulación de glucosaminogluca­

nos (GAG) en las vacuolas citoplasmáticas que 
pueden existir en la práctica totalidad de los 
tejidos oculares. Estos depósitos modifican la 
forma y la ultraestructura de las células, y dan 
lugar a una pérdida funcional progresiva.

Las manifestaciones oculares características 
consisten en opacificación corneal, hiperten­
sión ocular (HTO)/glaucoma, degeneración 
retiniana, edema de la papila óptica y atrofia 
del nervio óptico; otras incluyen el estrabismo 
y los errores de refracción importantes1­11.

La prevalencia y la gravedad de las manifes­
taciones oculares varían según el tipo y el 
subtipo de MPS; incluso dentro del mismo 
tipo, puede haber distinciones importantes 
como consecuencia de diferencias genotípi­
cas (heterogeneidad mutacional), con peculia­
ridades en la actividad enzimática, que puede 
estar atenuada o no existir.

La estructura del ojo humano consta de tres 
capas: la capa más externa está formada por 
la córnea y la esclerótica; la capa media, 
por el iris, el cuerpo ciliar y la coroides, y la 
capa interna, por la retina. Esta en sí consta 
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de dos partes: la neurorretina (formada por 
múltiples tipos celulares, entre los que se 
encuentran los fotorreceptores y las célu­
las ganglionares que constituyen el nervio 
óptico) y el epitelio pigmentario de la retina 
(EPR) (una monocapa celular muy diferen­
ciada que tiene importantes funciones meta­
bólicas y que es necesaria para la función 
adecuada de los fotorreceptores).

Estas estructuras, que anatómicamente 
están en continuidad, se han dividido clási­
camente  en dos segmentos anatomicofun­
cionales: el segmento anterior, que incluye 
la córnea y las estructuras angulares (iris, 
trabéculas y cuerpo ciliar), y el segmento 
posterior, con la retina, el nervio óptico, la 
coroides y la esclerótica posterior.

Teniendo en cuenta la diferenciación estructu­
ral y la complejidad funcional de cada una de 
estas partes, resulta fácil comprender la espe­
cificidad que tienen los cambios causados por 
los depósitos de GAG en cada una de ellas.

Segmento anterior

Afectación de la córnea

Opacificación corneal

La córnea es la parte más anterior del ojo, y 
tiene fundamentalmente propiedades ópti­
cas que son consecuencia de su transparen­
cia y poder refractario. La transparencia de la 
córnea se debe a dos factores: la organización 
uniforme de la matriz de estroma extracelu­
lar, que está formada por capas paralelas de 
fibrillas de colágeno de un tamaño igual con 
un espaciamiento específico entre ellas12, y la 
transparencia de los queratinocitos13.

La opacificación corneal es el signo ocular 
más frecuente y clásico de las MPS. Lamen­
tablemente, a pesar de la terapia sustitutiva 
enzimática (TSE) sistémica y el trasplante de 
progenitores hematopoyéticas (TPH), la elimi­
nación de la opacidad corneal es poco habitual. 
Por ello, los pacientes con MPS pueden presen­
tar una opacificación corneal progresiva y un 
déficit visual, a pesar del tratamiento sistémico.

La opacificación corneal y la discapacidad 
visual se deben a la acumulación de GAG 
en las estructuras intra y extracelulares, que 
conduce a una degeneración y agranda­
miento de los queratinocitos y a la alteración 
de la disposición regular de las láminas de 
colágeno13,14. Aunque pueden verse afectadas 
todas las capas de la córnea7,15,16, la membrana 
de Descemet y el endotelio tienen la capaci­
dad de mantenerse indemnes hasta fases más 
avanzadas de la enfermedad15,17. El estudio 
anatomopatológico de muestras corneales de 
dos pacientes trasplantados en nuestro depar­
tamento confirmó la presencia de depósitos 
en todas las capas corneales (fig. 1).

Figura 1. Botón corneal de un paciente con 
mucopolisacaridosis VI trasplantado. A: Tinción de 
hematoxilina-eosina: epitelio y estroma con una 
arquitectura tisular global preservada. B: Tinción de 
hematoxilina-eosina: hiperparaqueratosis del epitelio; las 
células epiteliales tienen un citoplasma grande de aspecto 
granular; vacuolas grandes y depósitos subepiteliales. 
C: Hierro coloidal: mucopolisacáridos ácidos en el epitelio, 
el estroma, la membrana de Descemet y el endotelio.

C
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Se ha descrito la opacificación corneal 
asociada a las MPS como de un aspecto de 
«vidrio esmerilado» característico (fig. 2); 
dicha opacificación es progresiva y su edad 
de inicio es diversa, con algunos casos en los 
que empieza en el primer año de vida. Inicial­
mente puede ser asintomática o manifestarse 
por fotofobia, con una pérdida lenta pero 
progresiva de la agudeza visual. La afectación 
corneal es más frecuente en los tipos I, VI y VII, 
pero puede darse en otros tipos (tabla 1). La 
prevalencia en los pacientes afectados por el 

tipo I oscila entre el 80 y el 100%5,18. En nuestro 
análisis, se ha evaluado a 12 pacientes con una 
enfermedad de tipo VI, y todos ellos presenta­
ban una afectación de la córnea; esto ha sido 
confirmado por otros autores5,19. 

El aumento de la opacidad corneal, del grosor 
de la córnea y de la presión intraocular (PIO) 
tiende a aparecer de forma simultánea1,15,16. Sin 
tratamiento para estas alteraciones, la opacifica­
ción corneal difusa suele ser progresiva, con un 
grado que va de leve (+1) a grave (+4), con el 
correspondiente déficit visual (fig. 2). 

Figura 2. Pacientes con 
mucopolisacaridosis VI. 
A: Opacificación corneal con un 
aspecto característico de «vidrio 
esmerilado». B: Opacificación 
corneal grave. C: Depósitos 
corneales leves.

A

B C

Tabla 1. Manifestaciones oculares

Opacificación 
corneal Retinopatía Glaucoma Anomalías 

 del nervio óptico

MPS I-S (Scheie) + ++ + +

MPS I-HS (Hurler-Scheie) ++ ++ ++ ++

MPS I-H (Hurler) +++ ++ ++ ++

MPS II (Hunter) + ++ + ++

MPS III (Sanfilippo) + +++ + +

MPS IV (Morquio) + ++ + +

MPS VI (Maroteaux-Lamy) +++ Desconocido ++ ++

MPS VII (Sly) ++ Desconocido ++ ++

MPS IX (Natowicz) Desconocido Desconocido Desconocido Desconocido
MPS: mucopolisacaridosis. +: leve; ++: moderado; +++: grave.
Adaptada de Ashworth et al.5 y Del Longo et al.8.
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Tratamiento

Diversos estudios han documentado una 
mejoría mínima de la opacificación corneal 
con el empleo de una TSE sistémica o de un 
TPH. El tratamiento de la opacificación de la 
córnea en las MPS depende de la gravedad de 
los síntomas.

El trasplante de córnea quizá sea útil, pero 
sin un tratamiento sistémico, el injerto puede 
opacificarse debido al depósito de GAG en los 
queratinocitos procedentes del donante20,21. 
El fallo del injerto corneal a causa de la reci­
diva del depósito de GAG se ha descrito de 
forma temprana tan solo un año después del 
trasplante sin un tratamiento sistémico20­22. La 
eficacia depende del tipo de GAG depositado 
y de la gravedad de la enfermedad.

El éxito de la queratoplastia penetrante (QP) 
(fig. 3) en este contexto ha sido diverso y los 
datos presentados se han limitado a menudo 
a series de casos. Dado que la función endo­
telial está preservada hasta fases posteriores 
de la enfermedad17, los avances en las técni­
cas de queratoplastia, como la queratoplastia 
laminar anterior profunda (QLAP, o DALK por 
sus siglas en inglés), pueden mejorar en mayor 

medida los resultados y reducir la frecuencia 
del rechazo en estos pacientes15,22,23. 

Se ha recomendado el empleo de la QLAP con 
preferencia a la QP debido a la reducción del 
riesgo de rechazo23. Además, la afectación 
del endotelio tan solo se produce en las fases 
tardías de la enfermedad, y una membrana 
de Descemet indemne puede actuar como 
barrera y evitar la recidiva de la enfermedad 
en el estroma del injerto15,24.

En los niños con MPS, la intervención ocular 
presenta a menudo numerosas dificultades 
técnicas, como una hendidura palpebral 
estrecha, una cámara anterior poco profunda, 
un aumento del empuje posterior y una baja 
rigidez corneoesclerótica. La córnea opaca, 
gruesa y densamente compactada dificulta 
el acceso al plano previo a la membrana de 
Descemet con el método neumático de la 
QLAP, y resulta técnicamente difícil alcanzar 
una burbuja grande uniforme. Dado que la 
separación de la membrana de Descemet 
es un requisito importante para el éxito de la 
QLAP, se ha contemplado el empleo de una 
técnica de disección manual para alcanzar el 
plano previo a la membrana de Descemet.

Figura 3.  A: Trasplante de córnea en un paciente con una forma grave de mucopolisacaridosis VI. B: Injerto transparente 
del donante tres años después de la operación.

A

B
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Vascularización periférica de la córnea

La córnea es un tejido transparente que carece 
de vasos sanguíneos. Puede producirse una 
vascularización periférica de la córnea como 
consecuencia de un edema corneal crónico, 
debido a una elevación de la PIO o secunda­
riamente a la exposición corneal asociada al 
exoftalmos1,8.

Engrosamiento de la córnea 

Algunos autores han sugerido que el depó­
sito de GAG en el estroma de la córnea causa 
un aumento progresivo del grosor corneal1,14. 
Nosotros pudimos confirmar esta observación, 
como mínimo en los pacientes con una MPS VI 
(fig. 4).

Hipertensión ocular y glaucoma

En los pacientes con MPS, puede haber glau­
coma e HTO. Se han descrito principalmente en 
casos de MPS I y VI5,18,25,26 (tabla 1). En un estu­
dio reciente, la prevalencia del diagnóstico de 
glaucoma osciló entre el 2,1 y el 12,5% de los 
pacientes con MPS, en función del subtipo de 
MPS27. En la serie de casos de nuestro centro 
(no publicada), se observó la presencia de HTO 
en 4 de 12 pacientes (33%) con MPS VI.

No obstante, la evaluación de la sospecha de 
glaucoma y de HTO resulta difícil, ya que otras 
manifestaciones clínicas pueden introducir un 
sesgo o dificultar la evaluación del oftalmó­
logo, como ocurre en presencia de una opaci­
ficación corneal o un aumento del grosor de 
la córnea.

En las MPS, el glaucoma puede tener una 
doble fisiopatología. Puede existir un glau­
coma de ángulo abierto debido a la acumu­
lación de  GAG en la red trabecular1,8,25,26, y 
también un glaucoma de ángulo cerrado por 
acumulación de GAG en los tejidos ocula­
res del segmento anterior. Esta acumulación 
puede conducir a un engrosamiento de la 
córnea periférica, el iris y el cuerpo ciliar, y a 
formaciones de tipo membranoso en la super­
ficie del iris o quistes iridociliares (fig.  5). La 
HTO puede ser también secundaria a una 
queratoplastia corneal, que a veces es necesa­
ria para evitar la ambliopía. Esta plétora hace 
que la evaluación del ángulo sea de extraor­
dinaria importancia, si es posible realizarla. La 
biomicroscopía ultrasónica o la tomografía de 
coherencia óptica del segmento anterior son 
opciones que considerar.

Por lo que respecta a las mediciones de la 
PIO, la tonometría Icare parece proporcio­
nar valores superiores a los de la tonometría 
de aplanamiento (incluida la de los aparatos 
Goldman, Perkins y Tonopen)27. Es caracterís­
tico que el grosor de la córnea sea elevado, y 
se han descrito algunos casos con un grosor de 
1.097 µm27. Está claramente establecido que 
un aumento del grosor central de la córnea 
(GCC) puede conducir a lecturas de la PIO 
falsamente elevadas15,16,27,28. No obstante, no 
se observó correlación alguna entre el grado 
de opacificación corneal y el GCC o la PIO27. 

Figura 4.  Aumento del grosor corneal medido con tomografía 
(paquimetría con mapa, Pentacam) en un paciente con 
mucopolisacaridosis VI. OD: ojo derecho; OS: ojo izquierdo.
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La evaluación de la papila óptica resulta muchas 
veces imposible a causa de la opacificación 
corneal, aparte de los problemas de colabora­
ción que puedan existir. Además, la evaluación 
de los campos visuales puede estar sesgada a 
causa de la aparición concomitante de una reti­
nopatía (MPS I y II), y en muchos casos debido 
a la mala colaboración del paciente. Por otra 
parte, los pacientes con MPS pueden presentar 
también un edema o una atrofia de la papila 
óptica, que puede dificultar aún más la inter­
pretación de los campos visuales.

En muchos casos, resulta imposible establecer 
un diagnóstico claro entre la HTO y el glau­
coma (ya que puede no ser viable la evaluación 
estructural o funcional de la papila óptica), por 
lo que el seguimiento debe hacerse mediante 
la evaluación de la PIO, la agudeza visual, el 
diámetro de la córnea, la longitud axial y, posi­
blemente, exploraciones electrofisiológicas. 

Tratamiento

El tratamiento tópico suele ser la terapia de 
primera línea para reducir la PIO, general­
mente con más de una clase de fármaco. Sin 
embargo, debe considerarse la posibilidad 
de una iridotomía mediante láser, siempre 
que haya un ángulo cerrado (y si la transpa­
rencia de la córnea lo permite). No obstante, 
en muchos casos será preciso un tratamiento 
quirúrgico. En una serie de casos reciente, el 
26% de los ojos (7/27) se trataron con cirugía, a 

una mediana de edad de 15 años27. Las opcio­
nes de tratamiento utilizadas fueron la trabecu­
lotomía, la trabeculotomía con mitomicina C y 
la ablación del cuerpo ciliar. En caso necesario, 
puede considerarse la opción de utilizar deri­
vaciones con un tubo largo. 

Por último, es importante recordar las MPS 
como posible diagnóstico al evaluar a un niño 
con una opacificación corneal, puesto que en 
algunos casos se diagnostican erróneamente 
de glaucoma antes que de MPS.

Segmento posterior

Retinopatía

El depósito de GAG en el interior de las células 
del epitelio pigmentario y en la matriz de los 
fotorreceptores causa una pérdida progresiva 
de estos8,29. La retinopatía asociada a las MPS 
suele progresar de manera muy lenta y tiende 
a aparecer a una edad más avanzada, de tal 
manera que la edad de inicio depende de la 
gravedad del fenotipo8.

Se sabe que la retinopatía se produce en un 
grado variable en todos los subgrupos de 
MPS I y en la MPS II Hunter, y que la retino­
patía moderada o grave es una característica 
frecuente en la MPS III Sanfilippo1,5,30. La retino­
patía pigmentaria puede darse también en la 
MPS IV Morquio1,10 (tabla 1).

Figura 5.  Exploraciones de imagen de biomicroscopía ultrasónica del segmento anterior del ojo. A: Engrosamiento de la 
córnea (flecha verde) y del iris (flecha roja) que da lugar a un ángulo camerular cerrado (flecha amarilla). B: Quiste retroiridiano 
(flecha azul) que da lugar a un ángulo camerular cerrado.
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La retinopatía pigmentaria tiene un inicio insi­
dioso y a menudo queda enmascarada por los 
problemas corneales1,10.

Las manifestaciones principales son la ceguera 
nocturna y la pérdida de la visión periférica. Las 
fases avanzadas de la retinopatía se asocian a 
una pérdida de la visión central. 

El examen del fondo de ojo puede mostrar 
signos de atrofia del EPR y bultos de pigmento; 
en una fase avanzada, puede detectarse una 
palidez de la papila óptica y un reflejo foveal 
poco definido.

Las nuevas técnicas de imagen han aportado 
una novedosa perspectiva en el conocimiento 
de las enfermedades de MPS. Recientemente, 
hemos descrito un caso de un paciente con 
MPS II con alteraciones del epitelio pigmen­
tario en la parte media­periférica, que 
presentaban una atrofia anular del EPR con 
preservación de la mácula y acumulaciones 
focales de pigmento (fig. 6)31. La tomografía 
de coherencia óptica de dominio espectral 

con el empleo de imágenes de profundidad 
aumentada (EDI SD­OCT) reveló una interfaz 
de coroides­ esclerótica muy irregular, una 
atrofia parafoveal simétrica bilateral de la 
capa de fotorreceptores, con una membrana 
limitante externa (MLE) central prominente y 
una zona de transición (ZT) circular en la que 
la MLE continuaba estando presente, pero la 
banda de la zona elipsoide (ZE) era indetecta­
ble. La autofluorescencia de fondo de ojo puso 
de manifiesto un anillo parafoveal con hipe­
rautofluorescencia simétrica bilateral, con una 
correspondencia anatómica precisa con la 
ZT descrita en la OCT. Había un patrón de 
hiper/hipoautofluorescencia moteado en la 
parte media­periférica de la retina. Se descri­
bió también por primera vez la presencia de 
drusas en la papila óptica en esta enfermedad.

El electrorretinograma (ERG) anormal indica 
la presencia de una retinopatía. Inicialmente, 
las respuestas que se producen a través de los 
bastones se ven afectadas más gravemente 
que las de los conos (fig. 7)1,30.

Figura 6.  A: Fotografía de fondo de ojo: imagen de 
panoftalmoscopia en la que se observan las alteraciones 
pigmentarias retinianas en la parte media-periférica, con 
una atrofia anular del epitelio pigmentario de la retina 
con preservación de la mácula, que permite visualizar los 
vasos coroideos. Acumulación de pigmento focal evidente 
en una posición temporal respecto a la mácula en el ojo 
derecho. B: Tomografía de coherencia óptica de dominio 
espectral con el empleo de imagen de profundidad 
ampliada mediante el dispositivo Spectralis: se detectó 
una atrofia parafoveal simétrica bilateral de la capa de 
fotorreceptores; se observó una zona de transición (ZT) 
circular (entre las flechas rojas), en la que la membrana 
limitante externa continuaba estando presente (punta 
grande), pero la banda de la zona elipsoide era 
indetectable (flecha pequeña). C: Autofluorescencia de 
fondo de ojo azul con el empleo del oftalmoscopio de 
láser de examen confocal de Heidelberg: se detectó un 
anillo parafoveal hiperautofluorescente simétrico bilateral 
(entre las flechas), con una correspondencia anatómica 
precisa con la ZT descrita en la tomografía de coherencia 
óptica. Había un patrón de hiper/hipofluorescencia 
moteado en la parte media-periférica de la retina. 
Se detectaron manchas de hiperautofluorescencia 
en la papila óptica izquierda (flecha amarilla), que 
corresponden a drusas de la papila óptica.
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Pliegues retinianos

Los pliegues retinianos son una forma de 
presentación rara. Delleman y de Jong32 
describieron un paciente con una MPS II que 
presentaba pliegues parafoveales retinianos 
y alteraciones del epitelio pigmentario de la 
retina periférica. En la figura 8 se muestra uno 
de nuestros pacientes con una forma leve de 
MPS VI con depósitos corneales discretos y 
pliegues retinianos en el polo posterior.

Afectación de la papila óptica

Puede producirse un edema de la papila óptica 
y una posterior atrofia del nervio óptico (fig. 9) 
en todos los tipos de MPS, pero ello afecta con 
la máxima frecuencia a los pacientes con MPS I 
y MPS VI1,6. Aproximadamente la mitad de los 
pacientes con MPS I y MPS VI presentan papi­
las ópticas edematosas5. La prevalencia de la 
atrofia del nervio óptico en estos pacientes 
oscila entre el 8 y el 19%4,5,33.

Figura 7.  Electrorretinograma (ERG) de campo completo con electrodos cutáneos en un paciente con una 
mucopolisacaridosis I‑H. La onda b no se identificó en el ERG con adaptación a oscuridad (DA) de 0,01. En el ERG con DA de 3,0 
se identificó la onda a y la onda b, con un tiempo implícito normal. En adaptación a luz (LA) con parpadeo a 30 Hz y LA de 3,0, 
la onda b estaba presente aunque con un ligero retraso.

Figura 8.  
Forma leve de 
mucopolisacaridosis VI. 
A: Depósitos corneales 
atenuados. B: Pliegues 
retinianos del polo 
posterior.

ERG DA 0,01 ERG DA 3,0 ERG LA Flicker 30 Hz ERG LA 3,0
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El edema de la papila óptica puede deberse 
a un engrosamiento de la esclerótica como 
consecuencia del depósito de GAG, que quizá 
dé lugar a una compresión del nervio óptico a 
la altura de la lámina cribosa. Otra posibilidad 
es que el edema de papila sea secundario a un 
aumento de la presión intracraneal4,5,33,34.

La atrofia del nervio óptico puede producirse a 
través de varios mecanismos: 

• Aumento de la PIO y glaucoma.
• Degeneración y atrofia del nervio óptico 

debidas a la acumulación de GAG en el 
interior de las células ganglionares.

• Compresión de la papila óptica.
• Hidrocefalia comunicante con aumento de 

la presión intracraneal.

En algunos casos, puede darse un agranda­
miento progresivo del espacio subaracnoideo 

que afecte al nervio óptico, lo que da lugar a 
su atrofia1,4,33,34. Cinco de nuestros 12 pacien­
tes con MPS VI (datos no publicados) presen­
taron hidrocefalia, agrandamiento progresivo 
del espacio subaracnoideo y atrofia del nervio 
óptico (fig. 10).

La hidrocefalia es una manifestación clínica 
temprana de la MPS, que se sabe que se da en 
los tipos I, II, III, VI y VII, y suele ser lentamente 
progresiva35. No se ha determinado todavía la 
fisiopatología exacta en pacientes con MPS, 
pero es probable que intervenga en ella una 
interacción compleja entre alteraciones en el 
sistema dinámico del líquido cefalorraquídeo 
(LCR) y la enfermedad inflamatoria36. Se ha 
propuesto que las alteraciones dinámicas del 
LCR en los pacientes con MPS están relacio­
nadas con problemas derivados del deterioro 
de la absorción del LCR secundaria a la ingur­

Figura 10. Resonancia magnética cerebral y orbitaria de un paciente con mucopolisacaridosis VI. Agrandamiento del espacio 
subaracnoideo alrededor del nervio óptico y atrofia de este. A: Proyección coronal con ponderación T2. B: Proyección axial con 
ponderación T2. C: Proyección sagital con ponderación T2. Obsérvese el aspecto de salchicha de la vaina del nervio óptico en la 
proyección sagital como consecuencia de la gran expansión del espacio subaracnoideo.

Figura 9.  A: Edema de la papila óptica en un paciente con una mucopolisacaridosis (MPS) I‑H. B: Atrofia del nervio óptico 
en un paciente con una MPS VI.
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gitación de las granulaciones aracnoideas y la 
obliteración del espacio subaracnoideo por 
depósito de GAG y anomalías de la base del 
cráneo37,38. 

En los pacientes con MPS, la hidrocefalia se 
asocia a un aumento del volumen ventricular 
y de la presión intracraneal. Los signos carac­
terísticos en las exploraciones de imagen son 
el agrandamiento del tercer  ven trículo y los 
ventrículos laterales (fig. 11)39. Puede haber 
una expansión del espacio subaracnoideo 
alrededor del nervio óptico y una atrofia del 
mismo (fig. 10).

Tratamiento

El patrón de referencia en el tratamiento 
de la hidrocefalia comunicante es la colo­
cación de una derivación ventriculoperito­
neal (DVP). Dado el efecto nocivo que tiene 
la hidrocefalia en el encéfalo, está indicado 
un tratamiento oportuno y eficaz. Aliabadi et 
al.37 elaboraron un algoritmo para evaluar la 
necesidad de uso de una derivación en los 
pacientes con MPS antes del trasplante de 
células madre; las indicaciones para la deri­
vación en este algoritmo incluían la presión 
intracraneal  elevada, los signos clínicos de 
hidrocefalia o el deterioro clínico combi­
nado con un tamaño ventricular creciente 
en las exploraciones de imagen. Nueve de 
13 pacientes (MPS I, II y III) de este estudio 

presentaron complicaciones tras la interven­
ción. El fallo mecánico de la derivación (4 de 
13) fue la complicación de mayor prevalen­
cia, debido probablemente a la acumula­
ción progresiva de GAG con obstrucción 
del conducto; otras complicaciones fueron 
la infección de la derivación, la hemorragia 
y  la migración de la derivación. Los resul­
tados del estudio sugieren que la relación 
beneficio/riesgo más favora ble es la que se 
da cuando la derivación se realiza antes del 
trasplante.

Se ha sugerido el empleo de una ventricu­
lostomía endoscópica del tercer ventrículo 
(VETV, o ETV por sus siglas en inglés), con o 
sin coagulación del plexo coroideo (CPC), 
como posible método alternativo para tratar la 
hidrocefalia en los pacientes con MPS40­42. La 
VETV es una intervención de neuroendosco­
pia que comporta la creación de una abertura 
en el suelo del tercer ventrículo, por la que se 
cortocircuita la obstrucción del flujo del LCR, 
lo cual permite que este pase directamente 
a las cisternas basales. Cabría contemplar el 
uso de esta técnica en los casos en que hay un 
componente obstructivo.

Ha habido una sola publicación en la que se ha 
descrito esta intervención en un paciente con 
una MPS VI que fue tratado con éxito mediante 
la VETV, por una hidrocefalia con síntomas 
resistentes al tratamiento conservador40.

Figura 11. Resonancia magnética cerebral de un paciente con mucopolisacaridosis VI. A: Proyección sagital con ponderación 
T2: agrandamiento de los ventrículos III, IV y laterales. B: Proyección axial con ponderación T2: agrandamiento de los 
ventrículos laterales y de los espacios de las cisternas; atrofia cortical y subcortical. C: Proyección axial con ponderación T2: 
agrandamiento de los ventrículos laterales y atrofia subcortical.
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Esclerótica

El aumento de la esperanza de vida y el mejor 
control de las comorbilidades sistémicas que 
se produjeron como resultado del TPH y de la 
TSE permitieron la aparición de nuevas mani­
festaciones oculares de inicio tardío en los 
pacientes con MPS. Además, las nuevas técni­
cas de imagen introdujeron la posibilidad de 
caracterizar y comprender mejor estas mani­
festaciones. El engrosamiento de la esclerótica 
ya conocido anteriormente se ha caracterizado 
mejor recientemente mediante tomografía de 
coherencia óptica de dominio espectral, con 
el empleo de técnicas de imagen de profun­
didad aumentada (EDI SD­OCT) en nuestros 
estudios. Hemos descrito a un paciente con 
MPS VI que presentaba un engrosamiento de 
la esclerótica y un adelgazamiento de la coroi­
des subyacente, documentados mediante EDI 

SD­OCT, en el que se planteó la hipótesis de 
que ello pudiera deberse a depósitos de GAG 
en la esclerótica (fig. 12)43. 

Problemas de motilidad ocular 
y errores de refracción

Los problemas de motilidad ocular (en espe­
cial la exotropia) son muy frecuentes en los 
pacientes con MPS5,9. En la serie de casos de 
Ashworth et al., un 37% de los pacientes con 
MPS IH y un 25% con MPS VI presentaban 
estrabismo5. Nosotros hemos manifestado 
(comunicación personal) 3 casos de exotropia 
de entre 12 pacientes con MPS VI. 

Los problemas de refracción, y en especial 
la hipermetropía, son también frecuentes en 
los pacientes con MPS. La hipermetropía se 

Figura 12.  A: Retinografías después de una queratoplastia penetrante. Se observan múltiples zonas con manchas 
de color naranja en la retinografía (flechas). B: Tomografía de coherencia óptica con imagen de profundidad aumentada: 
las manchas de color naranja observadas en las retinografías corresponden a las zonas con depósitos de una reflectividad 
intermedia a nivel de la esclerótica (flechas blancas). Estas lesiones se asocian a un notable adelgazamiento de la coroides.
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produce en más del 90% de los pacientes con 
MPS I (todos los subtipos) y con MPS VI5,9,11. 
Puede deberse a un aumento de la rigidez de la 
córnea y la esclerótica, un aplanamiento de la 
curvatura de la córnea, y una reducción del 
poder de refracción a causa de la acumulación 
de GAG o por un acortamiento de la longitud 
axial debido al engrosamiento de la  escle­
rótica9,34,44. En nuestro análisis, se identificó 
a 7  pacientes con hipermetropía y a 3 con 
miopía de entre 12 casos de MPS VI.

Conclusiones

La afectación ocular en la MPS es muy frecuente 
y tiene un inicio temprano. Las manifestaciones 
clásicas consisten en opacificación de la córnea, 
glaucoma o HTO, retinopatía, y edema o atrofia 
del nervio óptico. El aumento de la esperanza 
de vida de los pacientes con MPS como conse­
cuencia del uso del TPH y la TSE, así como la 
mejora de la exactitud diagnóstica gracias a los 
avances tecnológicos, han permitido observar 

nuevas manifestaciones y comprender mejor la 
fisiopatología de la oftalmopatía.

Por otra parte, este aumento de la supervivencia y 
las complicaciones oculares, con una pérdida de 
función visual y de calidad de vida, obligan al oftal­
mólogo a afrontar nuevos e importantes retos.

Las nuevas técnicas de trasplante de córnea, es 
decir, la técnica de trasplante laminar (QLAP) 
con una reducción del riesgo de rechazo, 
pueden representar un gran avance para la 
recuperación funcional de estos pacientes. Los 
progresos realizados en la cirugía del glau­
coma, que son aplicables a los pacientes con 
MPS, son de capital importancia para preservar 
su función. La neurocirugía, junto con la oftal­
mología, desempeñarán ciertamente un papel 
fundamental en la evaluación y la preservación 
de la función del nervio óptico.

Por último, un mejor conocimiento del papel 
que desempeñan las estructuras nerviosas en 
la retina, junto con las nuevas técnicas de tras­
plante de células madre, aportan una renovada 
esperanza en el tratamiento de la retinopatía.
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Introducción

En los últimos años, se han producido progresos 
muy importantes en el tratamiento de las muco­
polisacaridosis (MPS) que han supuesto un gran 
avance para algunos tipos, con la atenuación de 
los síntomas y la mejora de la calidad de vida1­4. 

Con respecto a la salud bucodental, durante 
el crecimiento del niño, se manifestarán dife­
rentes alteraciones, unas dependientes de la 
propia enfermedad, y otras condicionadas por 
la discapacidad física e intelectual que pueda 
tener el  paciente. Además, la salud oral del 
paciente con MPS dependerá de factores rela­
cionados con el patrón alimentario, los cuida­
dos de higiene bucodental del que se provea al 
paciente y con el tratamiento de su enfermedad.

El objetivo de este capítulo es efectuar una 
descripción actualizada de las diferentes alte­
raciones craneofaciales y bucodentales, y de la 
salud bucodental, así como proponer un proto­
colo específico de atención odontológica.

Alteraciones craneofaciales

La MPS I (síndrome de Hurler), II (síndrome de 
Hunter) y VI (síndrome de Maroteaux­Lamy) 
comparten características: los pacientes 
tienen una aparente macrocefalia con frente 
prominente y cuello corto, y presentan rasgos 

faciales toscos; las orejas son de implanta­
ción baja con lóbulos prominentes, y la nariz 
parece aplastada. Tienen hipertricosis en la 
cara y el cuerpo1,4. El tipo III (síndrome de San 
 Filippo) tiene poca afectación facial, y destaca 
lo poblado de las cejas1. La boca es de labios 
gruesos y prominentes; presenta macroglosia, 
asociada a mordida abierta. Los dientes pare­
cen pequeños y presentan espacios o diaste­
mas entre ellos (figs. 1 y 2). 

Figura 1.  Niño de 13 años afecto de MPS II (caso de hace 
31 años, sin tratamiento de trasplante medular ni sustitución 
enzimática). Megacefalia, cuello corto, hirsutismo y cejas 
pobladas, labios gruesos y protruidos.
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Alteraciones dentales

Las alteraciones dentales son múltiples, con dife­
rentes grados de afectación, e intervienen en la 
diferenciación morfológica, la mineralización del 

esmalte y la dentina, el desarrollo radicular, y la 
erupción dental. En la tabla 1, aparecen porcenta­
jes de frecuencias extraídos de artículos recientes.

Figura 2. A: Oclusión cruzada de 11, gingivitis y placa. B y C: Arcadas mandibulares anchas. Fibromucosa palatina engrosada, 
retraso eruptivo, persistencia de dientes temporales y macroglosia. 

A B C

Tabla 1. Alteraciones dentales, de maxilares, oclusión y tejidos blandos, expresados en porcentajes  
de diferentes autores en los últimos 10 años

Autor/año Alves 
2013

Kantaputra
2014

De Santana
2015

de Almeida- 
Barros 2018

Ponciano 
2017

Ballikaya 
2018

País/Población Brasil Thai, Turca, 
India (1) Brasil (2) Brasil (3) Portugal Turquía (4)

N.º pacientes 12 17 16 17 12 30

Tipo MPS/número casos

I/2
II/5
III/1
IV/2
VI/2

VI
I/1
IV/8
VI/7

IV/9
VI/8

I/2
II/3
III/6
IV/6
VI/12
VII/1

Alteraciones dentales en %

Retraso desarrollo dental 17,6 33,3 6,25

Retraso erupción 41,7 50 50

Dientes no erupcionados, 
impactados, ectópicos 66,6 92,9 68,75 64,7 50

Folículo dental grande/
Quiste folicular like 25 92,3 75

100 (en VI) 35,3 83

Retraso exfoliación de 
dientes temporales 5,9 12,5 17,6

Taurodontismo 11 53,8 68,75 75 

Pulpa cameral atípica

Microdoncia 5,9 31,25
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En relación con el desarrollo del germen dental, 
se han descrito las siguientes alteraciones:

• Retraso de desarrollo del germen dental, 
observado en algunos casos, con un ligero 
incremento en la frecuencia4­6, por lo que 
habría que considerarlo una alteración 
poco relevante en las MPS.

• Anomalías de forma y tamaño de los dien­
tes, con mayor frecuencia que la población 
normal6. La microdoncia se ha documento 

entre un 6 y un 31% de los casos4,6, y también 
sería una alteración poco relevante; se 
observa asociada a hipodoncia en pacientes 
sometidos a trasplante medular4.

• Taurodontismo, que fue un hallazgo 
frecuente4,5,7, llegando a un 75% en MPS IV7.

• Anomalía morfológica de cámara pulpar, 
esta con tres cuernos7.

• Dientes con raíces largas en la MPS VI en un 
38,5%4.

Diastemas 58,3 50 91,6

Raíz dilacerada 16,6 58,3

Hipoplasia esmalte 16,2 6,7 75 (en IV) 53 (en IV) 75 37,5

Dientes supernumerarios 16,6 5,9 18,75 (en VI) 52,9

Alteraciones de los maxilares en %

Defecto/Hipoplasia condilar 75 93,3 62,5 53 100

Cóndilo aplanado 37,5 88,2

Escotadura plana 50 66,7

Coronoides malformada 41,6 58,3

Rama mandibular corta 66,6 100

Trabécula ósea atípica 50 91,7

Alteraciones de la oclusión, tejidos blandos en %

Apertura bucal disminuida 41‑6 100

Mordida abierta 33,3 86,7 Solo en VI 92 46,7

Mordida cruzada posterior 41,6

Maxilar estrecho profundo 33,3 56,3 83

Sobrecrecimiento gingival 16,6 13,3

Macroglosia 33,3 23,5 67

Respiración bucal/Roncan 83,3

(1) El 58% de estos pacientes recibieron terapia sustitutiva enzimática, 2 de ellos antes de los 3 años, y no tuvieron mordida abierta.
(2) Estudio sobre radiografías panorámicas, 14 pacientes de 3‑16 años.
(3) Estudio comparativo entre 2 grupos de MPS, el IV y el VI.
(4) Estudio radiológico sobre panorámicas en 30 pacientes. El 40% fueron MPS VI.

Tabla 1. Alteraciones dentales, de maxilares, oclusión y tejidos blandos, expresados en porcentajes  
de diferentes autores en los últimos 10 años  (cont.)

Autor/año Alves 
2013

Kantaputra
2014

De Santana
2015

de Almeida- 
Barros 2018

Ponciano 
2017

Ballikaya 
2018
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• Opacidades de esmalte en los incisivos 
permanentes en el 52,6%, y defectos de 
esmalte en todos los casos del tipo IV8. 

• Alteración generalizada de la dentina y del 
esmalte en la MPS II9, y solo del esmalte, 
descrita como «hipoplasia generalizada 
del esmalte», en la MPS IV6, cuadro similar a 
la amelogénesis imperfecta y que se debe­
ría a acúmulos de glucosaminoglucanos 
(GAG) en los tejidos dentales4,6,9.

• Molares con las cúspides puntiagudas y 
afiladas en ambas denticiones8. 

En relación con la erupción dental, las altera­
ciones son de los hallazgos más constantes en 
las MPS. Hay que considerar que la erupción 
dental normal es un proceso fisiológico que 
se inicia con la formación y la maduración del 
diente dentro de los maxilares, seguido de la 
emergencia dental en la cavidad bucal, y que 
ocurre en periodos concretos, y que continúa 
y concluye cuando el diente hace contacto con 
su antagonista10. En la erupción dental, tiene un 
papel trascendental el folículo dental, donde 
ocurren cambios bioquímicos­moleculares por 
los que células mononucleares evolucionan a 
osteoclastos y participan en reabsorber el tejido 
óseo correspondiente a la vía de erupción11, lo 
que permite la erupción dental. En las MPS, de 
forma constante se han descrito las siguientes 
alteraciones de la erupción dental:

• Erupción dental atrasada y que afecta 
especialmente a dientes permanentes.

• Dientes no erupcionados: afecta sobre 
todo a molares y es característico de los 
tipos I, II, IV y VI, en un 50­90% de los casos, 
con un amplio rango de molares afectado 
desde 2 a 11, por caso4­7,9,12,13.

• Folículos dentales amplios, de mayor 
tamaño, en relación con la erupción atra­
sada y con dientes no erupcionados. Fue 
de los hallazgos más comunes en las MPS 
y sobre todo en el tipo VI4,7,13. Se ha descrito 
que estos folículos estarían causados por la 
acumulación de GAG y son lesiones similares 
a los quistes dentígeros4,7,13. Estos  folículos 
o quistes se comportan como quistes, impi­
diendo la emergencia dental y desplazando 
a apical al diente no erupcionado. Un factor 
que considerar en el fracaso de la erupción 
dental es la encía fibrosada con depósitos 

de GAG, que no se adelgaza  ni perfora, y 
por ello los dientes no erupcionan; ocurre 
sobre todo en molares permanentes mandi­
bulares. Esto se apoya en la observación de 
que hay menos quistes en los dientes que 
tienen predecesores, en los cuales la exfo­
liación del diente temporal facilita la erup­
ción del sucesor. 

• Eje de erupción anómalo de los molares 
que no erupcionan.

• Dilaceración radicular, que aparece con el 
paso del tiempo asociado a ectopias en 
otros dientes. 

Alteraciones maxilares

El examen clínico de los maxilares propor­
ciona información sobre algunos aspectos, 
pero es imprescindible siempre que se pueda 
el examen radiológico. La ortopantomografía 
o panorámica dental es el examen radiológico 
que aporta amplia información sobre los maxi­
lares y el conjunto de los dientes. La telerradio­
grafía lateral y el examen 3D (tomografía axial 
computarizada [TAC], Cone­beam) en ocasio­
nes son necesarios para definir con mayor 
exactitud las alteraciones anatómicas de los 
maxilares y la posición de los dientes, y espe­
cialmente para decidir el tratamiento en caso 
de inclusiones dentarias. En los maxilares, se 
observa una disóstosis mandibular, con altera­
ciones en cóndilos, ramas y estructura ósea4,5,7. 
Entre las alteraciones, se dan las siguientes:

• Las arcadas dentales grandes con un proceso 
alveolar aparecen anchas o engrosadas. 

• La encía es más gruesa, similar a la fibro­
matosis3,5. 

• La fibromucosa, especialmente la palatina, 
aparece engrosada, similar a la fibroma­
tosis gingival, ocupando gran parte de la 
cavidad bucal (fig. 2B).

• Los diastemas son frecuentes por dientes 
algo más pequeños y muy evidentes cuando 
hay microdoncia, pero es más habitual que lo 
sea por una arcada mandibular más grande.

• Ramas mandibulares ascendentes cortas, 
sobre todo en la MPS VI5,7.

• Defectos condilares, destacando los cóndilos 
mandibulares poco desarrollados e hipoplá­
sicos, con la superficie condilar con erosio­
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nes y aplanada; la apófisis coronoides es 
ancha y malformada, y la escotadura, plana. 
La hipoplasia condilar adquiere una elevada 
frecuencia en las MPS I y II, y sobre todo en 
la VI4,5, y no en las III y IV. Los cóndilos se 
componen de cartílago y tienen un compor­
tamiento similar al de los huesos largos; 
son excesivamente sensibles al acúmulo de 
GAG parcialmente degradados, especial­
mente del dermatán­sulfato y del condroitín­
sulfato4,14. La mayor gravedad del cóndilo 
mandibular ocurre en la cabeza de este y en 
la parte distal del cuello condilar, y se consi­
dera la causa de la mordida abierta anterior4. 

• Trabeculado atípico de la médula ósea, simi­
lar a la osteoporosis, en MPS VI4,6,7. Se debe 
al acúmulo de GAG en la médula ósea4. 

• Inclusiones dentarias: se observan sobre 
todo molares no erupcionados, con sus 
folículos de mayor tamaño, con la reabsor­
ción ósea correspondiente, pero que no 
emergen a la cavidad bucal, con la cortical 
mandibular delgada a este nivel. 

Kantaputra et al.4 señalan como característico 
de  la MPS VI la hipoplasia condilar, la mal posi­
ción  de dientes no erupcionados, los folículos 
dentales grandes y la mordida abierta anterior. 
Además, describen el caso de dos pacientes 
que iniciaron el tratamiento de sustitución enzi­
mática antes de tres años, tuvieron los cóndilos 
levemente afectados y no desarrollaron mordida 
abierta.

Alteraciones de la oclusión

En los pacientes con MPS, no se observa apiña­
miento dental, que es un hallazgo frecuente 
en la población normal; esto se debe tanto al 
tamaño de las arcadas como de los dientes, 
menor. En cambio, sí es más habitual la obser­
vación de diastemas.

Siguiendo con la oclusión, en sentido trasver­
sal, se describe un maxilar comprimido y una 
mordida cruzada posterior, en un porcentaje 
considerablemente superior al de la pobla­
ción normal15. Por otro lado, en sentido vertical, 
se observa una mordida abierta esquelética y 
protrusión dental, que sería consecuencia de 
la hipoplasia condilar, y que se ve agravada 
por una lengua grande  y protruida. Dicha 
característica se da en las MPS I, II y VI4,13,15.  
Asimismo se observa una elevada frecuencia 
de respiradores bucales5, que favorecerían el 
crecimiento vertical de la cara, la compresión 
maxilar y la mordida abierta. 

Otro de los rasgos de los pacientes con MPS 
relacionados con la oclusión es la limitación de 
la apertura bucal5,13,15.

A pesar de todas estas alteraciones de la oclu­
sión (figs. 3-8), existen pocas que requieran 
un tratamiento convencional de ortodoncia, a 
excepción de las mordidas cruzadas posteriores. 

Figura 3.  
Paciente de siete años, con 
mucopolisacaridosis II, tratada 
precozmente con trasplante 
medular, presenta facies normal.
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Figura 4. Muestra de opacidades en incisivos, retraso eruptivo de molares y mordida abierta anterior.

Figura 5. La OPG muestra retraso eruptivo de molares, ectopias de inclusiones de molares. Microdoncia, agenesias, quistes. 
Acortamiento y adelgazamiento radicular generalizado. Acortamiento y aplanamiento condilar.

Figura 6.  
Paciente de 10 años, con 
mucopolisacaridosis VI; 
con terapia de sustitución 
enzimática desde los 8. 
Rasgos faciales con frente 
ancha, protrusión labial  
y cuello corto.
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Alteraciones de la salud oral

Como se ha expuesto, las MPS presentan alte­
raciones dentales diversas y de los maxilares. 
Como consecuencia de ello, se dan limitacio­
nes de la apertura bucal, y dificultades en la 
masticación y en la alimentación, lo que condi­
cionará la aparición de caries, gingivitis y enfer­
medad periodontal. Estas estarán moduladas 
por la dieta, la higiene, y la discapacidad física 
e intelectual que puedan tener los pacientes; 
al respecto hay poquísimos estudios. 

Entre estas alteraciones de la salud oral, destacan:

• La gingivitis y el cálculo: lo tienen un alto 
porcentaje de los pacientes a alta prevalen­
cia5,7,8; la gingivitis llega hasta el 90% de las 
MPS VI7. 

• La periodontitis se observa en un gran 
número de pacientes adultos5, probable­

mente como consecuencia de la evolución 
de la gingivitis crónica.

• La caries se da en un porcentaje elevado, 
que puede llegar al 91%, con mayor inci­
dencia en la MPS IV, probablemente 
debido a las alteraciones en el esmalte de 
este tipo de MPS5,7,8.

La elevada frecuencia de caries se ha relacio­
nado con una disminución del flujo salival y 
una alta frecuencia de respiradores bucales5. 
Las diferencias entre algunas poblaciones5,7,8 
vendrían explicadas por los condicionantes 
socioeconómicos de una u otra comunidad. 
La mayoría de los pacientes no suelen acudir 
de forma regular o preventiva a la consulta del 
odontólogo, y la mayor parte lo hacen cuando 
tienen molestias o dolor; en consecuencia, ya 
llegan con una lesión avanzada. James et al.8, 
en un estudio de 46 casos, constataron que el 
50% ya habían recibido tratamiento de caries 

Figura 7. Arcadas anchas, encía engrosada, retraso eruptivo, con diastemas, molares temporales con cúspides puntiagudas.

Figura 8. En la OPG se observa doble imagen central radioopaca que corresponde a fijaciones ortopédicas. Además, presenta 
molares ectópicos e incluidos (12 dientes), microdoncia, diastemas y raíces alargadas.
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y un 74% lo habían requerido con anestesia 
general; al mismo tiempo, sus padres manifes­
taron que era extremadamente difícil la higiene 
dental de estos niños; indudablemente esto 
tiene que ver con el grado de discapacidad 
intelectual. Respecto a la etiología de la caries, 
en la actualidad se considera que es multifac­
torial; una dieta rica en carbohidratos, espe­
cialmente en sacarosa, favorece la disbiosis, 
y junto a la ausencia de higiene oral, lleva al 
crecimiento de estas bacterias cariógenas, las 
cuales, mediante la producción de glicanos, se 
adhieren al diente y participan en el desequi­
librio entre remineralización y desmineraliza­
ción, lo que propicia la aparición de caries. 

Protocolo de atención 
odontológica para el paciente  
con mucopolisacaridosis

Como se ha visto, la atención odontológica 
de los pacientes con MPS representa un reto 
para  el odontólogo, debido a diversos facto­
res. Por ello estas personas deben integrarse 
dentro del grupo de pacientes con nece­
sidades especiales, y facilitar así el acceso a 
los servicios de promoción de la salud y de 
prevención de enfermedades16.

Los pacientes con MPS tienen mayores nece­
sidades de atención odontológica que la 
población normal; a su vez, cuentan con más 
dificultades de acceso a tratamientos dentales8. 

Por tanto, el objetivo de la atención odontoló­
gica es la de instaurar precozmente medidas 
preventivas. En una primera visita ya alrede­
dor del primer año, se determina el riesgo 
de presentar caries, y se ofrece información 
preventiva y adecuada a los padres o cuidado­
res. Asimismo, mediante los controles, se debe 
efectuar el diagnóstico precoz de las lesiones 
cariosas incipientes e iniciar ya los tratamientos. 
Cuando estos sean mínimamente invasivos, se 
podrán realizar en las consultas en régimen 
ambulatorio. En tratamientos invasivos, puede 
que se requiera anestesia general, con lo que 
se llevarán a cabo en unidades quirúrgicas de 
centros hospitalarios con cuidados intensivos, 
por las dificultades que tienen este grupo de 
pacientes para la intubación. 

Discapacidad física e intelectual

En la MPS, es frecuente la afectación del 
sistema nervioso central (SNC) y la mayoría de 
los pacientes presentan algún grado de disca­
pacidad, la mitad de las veces intelectual7. El 
grado de discapacidad es importante, ya que 
condiciona la facilidad de realizar cuidados 
orales, y tratamientos precoces y preventivos. 
El paciente infantil con discapacidad presen­
tará limitaciones en la intercomunicación, con 
todo lo que ello conlleva, lo que puede hacer 
que se recurra a tratamientos con anestesia 
general.

Cirugía oral

Las indicaciones de cirugía oral deben 
evaluarse cuidadosamente tanto por las altera­
ciones médicas como por la dificultad de intu­
bación de estos pacientes. Por ejemplo, en las 
inclusiones dentales, la indicación de intervenir 
se da por la presencia de quistes que ocasio­
nen otras alteraciones secundarias; también la 
cirugía puede ser útil en el retraso de erupción, 
pero siempre en etapas precoces. 

Dieta y salud oral

La permanencia prolongada de alimentos en 
boca, y la composición rica en carbohidratos y 
azúcares influyen en el pH bucal, que altera el 
esmalte de los dientes, y puede llevar a caries 
y a su destrucción total. También favorece el 
desarrollo de caries y gingivitis la composi­
ción, la consistencia y la frecuencia de la dieta, 
factores que deben adecuarse a la edad del 
paciente.

La instauración de normas de higiene oral 
disminuye el riesgo de caries y de gingivitis.

Higiene bucodental y prevención

La higiene bucal es una de las medidas más 
útiles para prevenir la gingivitis y la caries 
dental. La función mecánica es la de eliminar 
la placa dental y los restos de alimentos. La 
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higiene dental debe realizarse con una frecuen­
cia de 2­3 veces/día, después de las ingestas 
principales de alimentos. Este hábito tiene que 
iniciarse precozmente; lo ideal es que los niños 
pequeños se integren al programa de «hogar 
dental»17,18.

Las recomendaciones actuales según la Socie­
dad Española de Odontopediatría18 son las 
siguientes:

• Limpieza de la encía con una toallita, que 
puede iniciarse poco después del nacimiento.

• Inicio del cepillado dental, poco después 
de la erupción de los primeros dientes 
(seis  meses de edad), con una toallita, un 
cepillo­dedal de silicona u otro adecuado 
para esta edad. Es más importante la efec­
tividad que el tiempo.

• Sobre los dos años, será necesario además 
el uso del hilo dental.

• Hasta los tres años, se utilizará pasta dental 
con 1.000 partes por millón (ppm) de ion 
flúor aplicando una medida de un grano de 
arroz. No se precisa de enjuague.

• A partir de los tres años, se aplicará pasta 
en una medida de un guisante.

• A partir de los seis años, se utilizarán pastas 
dentales con 1.450 ppm de ion flúor o de 
mayor concentración.

• El cepillado, efectuado por los padres o 
cuidadores, se prolongará hasta que el 
niño tenga capacidad automotriz para 
llevarlo a cabo por él mismo (alrededor de 
los siete u ocho años). 

Conclusiones

• Existen pocos estudios sobre salud buco­
dental en la población con MPS; sin 
embargo, de los estudios existentes se 
deduce que son frecuentes las alteracio­
nes bucodentales y las esqueléticas de 
los maxilares, que pueden repercutir en la 
función masticatoria, en la alimentación, y 
a su vez, en su bienestar y calidad de vida. 

• El conocimiento de esta elevada prevalencia 
de alteraciones bucodentales en los pacien­
tes con MPS hace necesaria la participación 
rutinaria del odontopediatra en el equipo 

multidisciplinar de profesionales que atien­
den a estos pacientes, pudiendo colaborar 
en el diagnóstico precoz de la MPS, y en el 
diagnóstico y tratamiento precoz de las alte­
raciones bucodentales, especialmente en 
las adquiridas, como son la caries y la gingi­
vitis, mediante la educación de los pacien­
tes, de los padres y de sus cuidadores.

• El tratamiento del trasplante de médula 
y el de sustitución enzimática de las MPS 
han significado un gran avance en el curso 
de la enfermedad, lo que ha repercutido 
también en la disminución de la gravedad 
de algunas alteraciones bucodentales. 

• Considerando que las MPS son enferme­
dades con necesidades especiales y que 
requieren atención médica multidiscipli­
nar, la participación de los odontólogos, y 
especialmente de los odontopediatras, en 
la prevención y el tratamiento de las enfer­
medades bucodentales, permitirá una 
mejor salud oral y calidad de vida de estos 
pacientes.
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Capítulo 7
Cirugía general y vascular
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Introducción

Para los cirujanos pediátricos y generales, 
las mucopolisacaridosis (MPS) son un grupo 
de enfermedades multisistémicas, crónicas y 
progresivas, que anteriormente se trataban de 
forma ocasional, pero que actualmente, debido 
a una mayor supervivencia de los pacientes y a 
la creación de unidades especializadas en el 
diagnóstico y el tratamiento integral de MPS, se 
ven con mucha mayor frecuencia.

En el presente capítulo, se tratará de abordar las 
actuaciones quirúrgicas más frecuentemente 
realizadas en estos niños: emplazamiento de 
accesos vasculares totalmente implantados, 
realización de gastrostomías para nutrición 
enteral, y reparación de hernias umbilicales e 
inguinales. 

Desde el punto de vista práctico, en estos 
pacientes la acumulación de moléculas de 
glucosaminoglucanos (GAG) en las células 
va a provocar un engrosamiento en los teji­
dos blandos, que puede observarse durante 
la cirugía, lo que, en algunos casos, dificulta la 
actuación quirúrgica. Para todas estas técnicas 
quirúrgicas, se deberá informar a los pacientes 
y sus familias, con la debida antelación, de los 
riesgos añadidos por la enfermedad, y obte­
ner el correspondiente consentimiento infor­

mado; además, los pacientes deberán tener 
unos parámetros analíticos y de coagulación 
dentro de valores admisibles para la cirugía1,2.

Accesos vasculares totalmente 
implantados

Con la puesta en marcha de las nuevas terapias 
de reposición enzimática con efectos rápida­
mente objetivables, en cuanto a la disminución 
del tamaño de las visceromegalias y la elimi­
nación de GAG en orina, surge la necesidad 
de infundir por vía endovenosa segura esta 
medicación enzimática para las MPS I, II, IVA, 
VI y VII, más aún cuando la dosificación ha de 
ser semanal o bisemanal, durante toda la vida 
del paciente y con un tiempo de infusión no 
menor de 4 horas.

Además, en el grupo no subsidiario de terapia 
enzimática, dadas sus características clínicas, 
no siempre resulta factible la canalización y el 
mantenimiento de una vía venosa periférica de 
forma prolongada para otros usos.

Por ello, se debe alentar la utilización de reser­
vorios totalmente implantados, desarrollando 
normas de adecuados cuidados médicos y de 
enfermería, para un mejor uso y con el menor 
número de complicaciones.
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Valoración

Aparte de los problemas anestésicos, comen­
tados en otro capítulo de este libro, el cuello 
corto e inmóvil, y la movilidad limitada de la 
columna cervical y las articulaciones tempo­
romandibulares dificultan el posicionamiento 
correcto de la cabeza y el tórax para la cana­
lización de las venas yugulares. En pacientes 
mayores, se puede utilizar la punción de la 
vena subclavia derecha por vía infraclavicular, y 
realizar el abordaje desde la zona de punción.

El empleo de anestesia general o local va a 
depender del análisis individual de cada caso: 
edad, vía aérea, colaboración o agitación del 
paciente, etc. Nuestra experiencia en niños es 
casi siempre bajo anestesia general, con masca­
rilla laríngea o intubación, utilizando rutinaria­
mente profilaxis antibiótica perioperatoria.

Técnica quirúrgica

Se situará al paciente en la mesa quirúrgica en 
decúbito supino, con los hombros levemente 
elevados y la cabeza algo más baja, rotada hacia 
el lado izquierdo, ya que de primera elección 
se prefiere el derecho. Cuando se ha de recam­
biar el sistema por infección, trombosis, etc., se 
realizará la canalización del lado izquierdo, lige­
ramente más compleja dada la anatomía del 
tronco braquiocefálico de ese lado.

Las técnicas de imagen ecográfica vascular y 
los nuevos materiales de canalización vascu­

lar percutánea facilitan la colocación de estos 
sistemas, incluso en pacientes muy difíciles3.

Con el campo estéril y utilizando la técnica de 
Seldinguer, se realizará la punción de la vena 
yugular profunda bajo control ecográfico, se 
introducirá la guía y se comprobará su correcta 
colocación intravascular (figs. 1 y 2).

Con la guía in situ, se realiza una incisión supra­
clavicular, unos 2 cm por debajo de la punción, 
haciendo entonces que la guía quede dentro 
de la incisión. A continuación, se diseca un 
bolsón subcutáneo sobre la fascia del pecto­
ral y la parrilla costal, del tamaño necesario 
para alojar el reservorio totalmente implantado 
que se haya elegido. Se prepara el catéter del 
reservorio, con la longitud adecuada, intro­
duciendo en la guía un dilatador con su vaina 
pelable por fuera; se retira el dilatador y la guía, 
y se introduce por dentro de la vaina pelable el 
catéter; por último, se retira y se «pela» la guía. 
Así el catéter estará dentro de la vena yugular 
y dirigido hacia las cavidades cardiacas. Se usa 
entonces el amplificador de imágenes para 
confirmar el adecuado posicionamiento del 
catéter en el atrio auricular (fig. 3)4.

Se verifica el correcto funcionamiento del 
catéter, que se pueda aspirar e infundir por 
el mismo sin dificultad. Se une el catéter al 
reservorio purgado; se introduce en el bolsón 
subcutáneo previamente creado y, antes de 
cerrar la incisión en dos planos, se comprueba 
mediante punción con una palomilla angu­
lada tipo Gripper o Huber que todo el sistema 

Figura 1. Punción yugular interna izquierda bajo control 
ecográfico.

Figura 2. Control ecográfico con la guía situada dentro 
de la vena yugular izquierda.
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funcione correctamente5. La fijación del reser­
vorio con 1­2 puntos de sutura a la fascia del 
pectoral mayor, para evitar la migración, es 
optativa, ya que si el labrado de la bolsa subcu­
tánea fue adecuado, no es necesaria.

El sistema puede utilizarse desde el primer 
momento tras la implantación.

En resumen, para evitar complicaciones en 
pacientes con MPS que usan reservorios total­
mente implantados a largo plazo, las recomenda­
ciones empiezan con la elección del sistema que 
se va a implantar, y su colocación por parte de un 
equipo quirúrgico experimentado, siguiendo las 
mejores prácticas clínicas y situando los catéteres 
venosos centrales mediante guía ecográfica6.

Recomendaciones de manejo

De gran importancia son los cuidados y la 
formación del personal que los va a llevar a 
cabo. Se debe seguir un estándar quirúrgico en 
el lavado de manos, utilizando guantes estériles. 
La piel alrededor del reservorio deberá lavarse 
y desinfectarse un mínimo de 15 x 15 cm, con 
paños estériles. Se emplearán agujas tipo 
Gripper o Huber (19­22 G), siempre del cali­
bre más fino posible. La punción será perpen­
dicular a la membrana hasta sentir el roce con 

la base metálica, y se repartirán las zonas de 
punción por la superficie de piel­membrana. 
Tras la punción, se aspirarán 5 cc del conte­
nido del reservorio­catéter para desecharlo, 
se cambiará de jeringa y se comprobará la 
permeabilidad aspirando sangre e inyectando 
suero salino; finalmente, se fijará la aguja a la 
piel. No se debe mantener la misma aguja y 
zona de punción más de 48 horas; si es preciso 
alargar su uso, debe cambiarse.

Antes de retirar el sistema, se lavará con 20 ml 
de suero salino y se sellará con 5 ml de hepa­
rina (100 U/ml); esta maniobra se repetirá cada 
4 semanas, si no se usa el reservorio.

En la retirada de la aguja­sistema de infu­
sión, es importante no traccionar del reservo­
rio, para no desgarrarlo de los tejidos que lo 
rodean: se aplicará el 1.er y el 2.º dedos (opcio­
nalmente, el 2.º y el 3.º) de la mano no domi­
nante, presionando hacia el paciente, mientras 
que, con la mano dominante, se traccionará 
sostenidamente de la aguja hasta su extrac­
ción. Diariamente, se explorará la zona para 
detectar dolor, inflamación, edema, etc. Perió­
dicamente, se examinará la formación de trom­
bosis mediante ultrasonidos7. Los cuidados se 
resumen en la tabla 1.

Figura 3. Comprobación radiológica del reservorio 
implantado en lado izquierdo, y catéter situado a través 
de la vena yugular profunda por tronco braquiocefálico 
izquierdo hasta el atrio auricular derecho.

Tabla 1. Cuidados del reservorio

Estándar quirúrgico: lavado de manos y guantes estériles

Limpieza y desinfección alrededor del reservorio, mínimo 
15 x 15 cm, antes y después de cada punción

Uso de barreras (paños estériles)

Uso de agujas tipo Gripper o Huber (19‑22 G)

Punción perpendicular de la membrana hasta sentir 
la base metálica

Reparto de las zonas de punción por la superficie de piel‑
membrana

Aspiración de 5 cc del contenido del reservorio-catéter 
y desecho

Comprobación de la permeabilidad aspirando sangre 
e inyectando suero salino

Fijación de la aguja a la piel

Cambio de aguja y zona de punción cada 48 h
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Gastrostomía

La gastrostomía endoscópica percutánea es 
una magnífica técnica para evitar problemas 
respiratorios y nutricionales en estos pacientes.

La indicación fundamental es mantener un 
adecuado aporte nutricional enteral en pacien­
tes que no se puedan nutrir por vía oral, y en 
los que es previsible que su trastorno nutricio­
nal se vaya a mantener por un periodo supe­
rior a 4­6 semanas8.

Una de las premisas fundamentales es que su 
sistema digestivo se encuentre indemne, lo 
que suele ocurrir en la mayoría de los pacientes 
con MPS, independientemente de que puedan 
presentar estreñimiento o tendencia a la diarrea.

Incluso con esta recomendación general, la 
decisión de instaurar una gastrostomía deberá 
individualizarse, teniendo en cuenta las nece­
sidades, preferencias y expectativas tanto del 
paciente como de su familia. La elevada preva­
lencia de disfagia orofaríngea y alteraciones 
neurocognitivas es uno de los principales 
motivos de implantación de gastrostomías, 
pero la indicación debe ser siempre ética­
mente aceptable9.

Técnica quirúrgica

Tras un ayuno de 6­8 horas, dependiendo 
de la edad, y en quirófano (en estos pacien­
tes no se recomienda realizar la técnica en la 

unidad de endoscopias) debidamente moni­
torizado, se inicia la técnica con la limpieza y 
des infección de la cavidad oral con colutorios 
de  clorhexidina (Oraldine®). No se debe usar 
nunca  clorhexidina al 0,5­2%, utilizada para la 
desinfección de la piel, ya que es neuro tóxica 
si penetra en terminaciones nerviosas del 
tímpano.

En nuestro quirófano, se utiliza, antes de iniciar 
el procedimiento, profilaxis antibiótica preope­
ratoria con antibiótico de amplio espectro.

La técnica se inicia con una exploración panen­
doscópica para comprobar la permeabilidad 
del tracto digestivo superior y descartar lesio­
nes que contraindiquen la gastrostomía. Se 
busca el punto de máxima transiluminación 
en la pared abdominal, donde se presiona con 
el dedo para observar la impronta en la pared 
gástrica anterior en la endoscopia.

Llegado este momento, dos son actualmente 
las técnicas más utilizadas: método de Ponsky­ 
Gauderer o por tracción, y método por empuje, 
también conocido como método por  gastro-
pexias o de Russell10:

• Método de Ponsky­Gauderer. Es el método 
clásico, fácil de realizar, con escasas compli­
caciones y el más habitual. En la zona 
marcada se introduce una aguja con vaina 
plástica externa que atraviesa la pared abdo­
minal y la pared gástrica, y a través de esta se 
pasa un hilo­guía que se enlaza con un asa 
de polipectomía; se extrae por la boca junto 
con el endoscopio. Con la técnica de la unión 
sin uno, se enlaza el hilo­guía a la sonda de 
gastrostomía, que consta de lazo de unión­
cono de dilatación­sonda­tope interno. En 
este momento, se va traccionando desde el 
exterior, y la sonda de gastrostomía recorre 
la longitud esofágica y asoma por la pared 
abdominal. Se tracciona, hasta que el tope 
interno contacte con la pared gástrica. Se 
comprueba la correcta posición de la sonda 
en el estómago mediante endoscopia y se 
fija la sonda de gastrostomía con el corres­
pondiente tope externo.

• Método por empuje, de Russell, con gastro­
pexias. Este método es más moderno y 
permite en la primera cirugía colocar ya 
una sonda o un botón de gastrostomía, sin 

Lavado del sistema con 20 ml de suero salino y sellado 
antes de la retirada

Sellado: 5 ml de heparina (100 U/ml)

Repetición de lavado y sellado cada 4 semanas, 
en ausencia de uso

Retirada de aguja: fijación del reservorio con el 
1.er y 2.º dedo (mano no dominante) y tracción 
(mano dominante) de la aguja hasta extraerla

Exploración clínica diaria: dolor, inflamación, edema, 
circulación colateral, etc.

Tabla 1. Cuidados del reservorio (cont.)
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necesidad de una nueva endoscopia para 
su recambio. En los pacientes con MPS, es 
el método de elección, ya que evita una 
segunda anestesia o sedación, con los ries­
gos que esto conlleva en estos pacientes.
Se instauran dos o tres gastropexias, según 
el modelo elegido (tres con la T­Fasterners 
Mic­key® o dos con la Freka II®), que unen 
la pared gástrica anterior a la pared abdo­
minal a ambos lados de la zona transilumi­
nada. En el centro de las gastropexias, se 
inserta una aguja con vaina plástica externa 
y, a través de ella, mediante la técnica de 
Seldinguer, la guía y los sucesivos dilatado­
res hasta el tamaño adecuado del botón de 
gastrostomía o la sonda de recambio. En 
ese momento, se desliza una vaina pelable 
y por dentro de la misma se introduce el 
botón o sonda, mientras que se va pelando 
la vaina; finalmente queda el terminal con 
balón, que se infla dentro de la cavidad 
gástrica. Si se usa el modelo Freka II®, tras 
la gastropexia, se introduce directamente un 
trócar que lleva por fuera una vaina pelable 
del calibre de la sonda que se va a instaurar. 
Una vez comprobado que el trócar ha atra­
vesado las paredes abdominal y gástrica 
anterior, se desliza la vaina, se retira el trócar 
y se introduce la sonda­botón por dentro de 
la vaina, mientras se pela (se divide la vaina 
en dos). En ambos casos, las gastropexias 
deben permanecer hasta que se eliminen 
espontáneamente.

Las posibles complicaciones son similares en 
todas las técnicas, aunque son mayores en los 
pacientes más desnutridos, de menor edad y 
con clínica más compleja11. Académicamente 
pueden dividirse según estén relacionadas 
con la colocación, con el mantenimiento, con 
la extracción y con el recambio. En la tabla 2 se 
resumen las más importantes.

Hernias

Las hernia umbilicales e inguinales son muy 
frecuentes en estos pacientes, hasta el punto 
de que, en la MPS tipo II, el 83% de los niños 
españoles registrados en marzo de 2008 en el 
Hunter Outcome Survey (HOS) presentaban 
hernia umbilical o inguinal.

Su presencia no se limita a la MPS tipo II; 
en otras MPS que cursan con visceromega­
lia desde etapas tempranas de la vida, se 
produce una hiperpresión intraabdominal que 
limita e impide el cierre fisiológico del anillo 
umbilical, y favorece, por lo tanto, la aparición 
de la hernia umbilical. Otro factor que influye 
notablemente, tanto en la aparición como en 
la recidiva de las hernias umbilicales e inguina­
les, es el depósito de moléculas de GAG en los 
tejidos. Estos depósitos no solo incrementan 
las posibilidades de aparición de hernia, sino 
que además aumentan las de recidiva tras la 
reparación.

Tabla 2. Complicaciones de la gastrostomía

Menores Mayores

Granuloma Síndrome del tope interno enterrado

Infección de la herida Fístula gastrocólica

Fuga periestomal Hemorragia

Dermatitis periestomal Íleo

Obstrucción de la sonda Fascitis necrosante

Extracción accidental Vólvulo

Obstrucción piloroduodenal Neumonía broncoaspirativa

Hernia Lesión visceral
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Hernia umbilical

Se manifiesta como una protrusión a nivel del 
orificio umbilical, siendo fácilmente reductible. 
A punta de dedo, se palpa a nivel del ombligo 
un orificio redondeado, más o menos amplio, 
regular, de bordes lisos. Las hernias umbilica­
les no suelen producir molestias ni tampoco 
incarcerarse durante la infancia, pero las posi­
bilidades de incarceración se incrementan con 
el paso del tiempo. Protruyen fácilmente y se 
pueden poner de color oscuro, por el empuje 
del contenido, cuando el paciente hace esfuer­
zos, en las maniobras de Valsalva, etc.

En los niños con MPS, suelen aparecer muy 
tempranamente y, así como en los sanos, la 
mayoría de las hernias umbilicales desapare­
cen espontáneamente durante los 3­4 prime­
ros años de vida. En estos niños, una vez que 
aparecen ya no regresan y se mantienen de 
por vida, si no son intervenidas12,13.

En nuestro caso, se prefiere diferir la cirugía 
de estos pacientes hasta que tienen más de 
5­6 años, ya que la regresión y curación espon­
tánea de las hernias umbilicales en los niños 
sin patología asociada suelen ocurrir sobre 
esta edad; además no existe riesgo en esta 
espera, ya que las hernias umbilicales en los 
niños no se incarceran. Cuando se les inter­
viene, de entrada, se recomienda la herniorra­
fia umbilical simple, sin utilización de ningún 
tipo de malla o prótesis. Si las hernias son muy 
grandes, con anillo mayor de 3­4 cm, o si se 
trata de recidivas, se puede valorar, en función 
de la presión intraabdominal, y de la calidad y 
resistencia de los tejidos del paciente, el uso 
de una malla para herniotomía. Se debe tener 
en cuenta que las mallas protésicas no son 
la panacea y que pueden aparecer recidivas 
herniarias. 

En nuestro hospital, se ha utilizado ocasional­
mente, con buenos resultados, alguna malla 
biológica de dermis acelular hidratada (EGIS®), 
sobre la base de que brindan un andamiaje de 
colágeno y otras matrices, donde los fibroblas­
tos del paciente pueden depositar nuevo colá­
geno y reparar complemente el defecto. 

Con todo, en estos pacientes las hernias umbi­
licales pueden recidivar, así que la mejor opor­

tunidad de reparación suele ser la primera, y 
por ello debe diseñarse y realizarse sobre las 
bases de una reparación definitiva, si es posi­
ble sin implantación de prótesis, sin realizar un 
cierre a máxima presión y utilizando suturas 
reabsorbibles de largo tiempo de reabsorción 
que no deben anudarse al máximo para evitar 
la sección e isquemia de los tejidos.

No hay lugar para los sistemas caseros 
de contención, como fajas, esparadrapos, 
monedas, etc. Estas medidas no solucionan 
el problema, y solo contribuyen a deterio­
rar el  epitelio, producir infecciones locales y 
aumentar el componente inflamatorio.

Hernia inguinal

Las hernias inguinales son más frecuentes en 
varones que en mujeres, y preferentemente 
son hernias del lado derecho, o en muchos 
casos bilaterales.

La aparición de una masa a nivel inguinal, 
cuando aparece en la infancia, se debe en 
general al fallo en la obliteración del proceso 
peritoneovaginal. Por lo tanto, se trata de 
hernias indirectas, mayoritariamente congé­
nitas, que en este grupo de pacientes se ven 
favorecidas por la alteración en los tejidos ya 
reseñada y por la hiperpresión intraabdominal 
provocada por la visceromegalia, que impide 
el cierre del proceso peritoneovaginal.

A medida que los pacientes crecen, también se 
presentan hernias inguinales de tipo directo, 
características del paciente adulto, secun­
darias a debilidad en el suelo del conducto 
inguinal, sobre todo en aquellos con mayor 
afectación y visceromegalia14. 

Se manifiestan como una masa no inflamato­
ria, intermitente, que protruye con esfuerzos 
en la región inguinoescrotal. Son indoloras en 
los más pequeños, aunque pueden producir 
molestias e incomodidad.

El diagnóstico es básicamente clínico, al obser­
var la masa durante la exploración.

Las hernias inguinales nunca curan de modo 
espontáneo; deben operarse de forma elec­
tiva en los primeros meses tras el diagnóstico, 
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para evitar la complicación más peligrosa, que 
es la incarceración (sin compromiso vascu­
lar de asas herniadas) o la estrangulación 
(más rara, con isquemia), ya que entonces se 
tendría que realizar la cirugía de forma urgente 
y sin la necesaria elección del momento, lugar, 
equipo, situación clínica, etc.15. 

En los pacientes más jóvenes con hernias indi­
rectas, la reparación con ligadura simple del 
saco herniario mediante abordaje inguinal es 
suficiente para su cura. Es una técnica con muy 
baja morbimortalidad, aunque la tasa de reci­
diva es mayor en los pacientes con MPS que 
en los sujetos sanos.

En los pacientes de mayor edad, con sospecha 
de hernias directas, se recomienda la repara­
ción con mallas, para tratar de disminuir la alta 
tasa de recidiva herniaria, que aparece en este 
grupo de pacientes tras la herniorrafia simple. 
Con todo, la tasa de recidiva herniaria  sigue 
siendo mayor en estos pacientes que en la 
población general. Aunque en las recidivas 
algunos autores recomiendan la vía laparoscó­
pica, en este grupo de pacientes la experiencia 
es escasa, y sobre todo cuando existe visce­
romegalia, se prefiere realizar cirugía abierta 
también en estos casos16. 

Conclusiones

• La creación de unidades de especializadas 
en el diagnóstico y tratamiento integral de 
las MPS hace que cada vez se traten más 
pacientes con esta enfermedad en los 
servicios de cirugía.

• Es importante que los cirujanos conozcan 
esta compleja enfermedad y las peculia­
ridades de estos pacientes para adaptar 
la técnica quirúrgica y obtener un mejor 
resultado.

• Las actuaciones quirúrgicas más frecuen­
temente realizadas son: emplazamiento 
de accesos vasculares totalmente implan­
tados, realización de gastrostomías para 
nutrición enteral, y reparación de hernias 
umbilicales e inguinales. 

• Los catéteres venosos centrales totalmente 
implantados son habitualmente requeridos 
en la MPS tipo I, II, IVA y V, para la infusión 

de terapias de reposición enzimática. Se 
tratará de situar dichos catéteres mediante 
guía ecográfica, habiendo seleccionado 
adecuadamente el tipo de reservorio que 
se va a implantar.

• La gastrostomía para mantener un adecuado 
aporte nutricional enteral y evitar proble­
mas respiratorios es más frecuente en las 
MPS tipo I, II y III. Se prefieren las técnicas de 
empuje que permiten, en la primera cirugía, 
colocar ya un botón de gastrostomía, sin 
necesidad de una nueva endoscopia para 
su recambio, con lo que se evita una nueva 
anestesia o sedación.

• La característica visceromegalia genera 
una hiperpresión abdominal que favorece 
las hernias umbilicales e inguinales. La 
tasa de recidiva herniaria tras la corrección 
quirúrgica es mayor en estos pacientes que 
en la población general. Se prefiere inter­
venir las hernias umbilicales después de 
los 5­6 años y mediante reparación directa. 
Las hernias inguinales deben operarse de 
forma electiva, al diagnóstico. Se reserva la 
utilización de mallas para las recidivas y los 
casos complejos, tanto en las hernias ingui­
nales como umbilicales.
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Capítulo 8
Consideraciones  
anestésicas en pacientes  
con mucopolisacaridosis
Albert Sánchez Vega
Servicio de Anestesiología y Reanimación, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat, Barcelona

Introducción

El paciente con mucopolisacaridosis (MPS) 
es uno de los mayores retos a los que se 
enfrenta el anestesiólogo pediátrico, debido 
a su complejidad por la elevada prevalencia 
en la afectación de la vía aérea y del sistema 
respiratorio, combinado con las alteraciones 
cardiovasculares. Todo ello hace que el riesgo 
anestésico de estos pacientes sea muy alto.

La MPS es una enfermedad muy poco frecuente, 
pero al ser progresiva, provoca que estos 
pacientes puedan requerir numerosas inter­
venciones quirúrgicas a lo largo de su vida1, y 
por eso, en cada una de esas intervenciones, 
se debe realizar una evaluación preanestésica 
exhaustiva, revalorando la posible afectación 
de los principales sistemas.

El paciente con MPS necesita un manejo multi­
disciplinar, que estará liderado por el espe­
cialista en enfermedades metabólicas, que 
coordinará al resto de los especialistas impli­
cados en el proceso (cardiólogo, neumólogo, 
otorrino laringólogo, neurólogo, traumatólogo, 
radiólogo, intensivista y anestesiólogo). 

En la consulta preanestésica se deberá reali­
zar un examen minucioso del estado actual 
del paciente, para poder evaluar los riesgos 
y diseñar el mejor plan anestésico que seguir.

En este capítulo, se van a repasar los aspectos 
más importantes que afectan tanto a la visita 

preanestésica como al manejo intraoperatorio 
de estos pacientes.

Estos aspectos son los siguientes:

• Valoración de la vía aérea.
• Valoración del sistema respiratorio.
• Valoración del sistema cardiovascular.
• Otras alteraciones típicas de la MPS.

Valoración de la vía aérea

El manejo de la vía aérea del paciente con 
MPS es quizás el más complicado dentro de la 
anestesiología pediátrica, ya que la acumula­
ción de los glucosaminoglucanos (GAG) en los 
tejidos puede producir alteraciones anatómi­
cas y obstrucciones en diferentes niveles de la 
vía aérea, lo que crea dificultades no solo para 
la intubación orotraqueal, sino también en la 
ventilación con mascarilla facial.

La afectación de la vía aérea es mayor en las 
MPS tipo I, II, IV y VI, y menos frecuente en la MPS 
III2 (tabla 1). Con la implementación de la tera­
pia enzimática, se ha observado una aparición 
más tardía de estas alteraciones, lo que mejora 
el manejo de la vía aérea en estos pacientes3,4. 
Aun así, todos los pacientes con MPS se deben 
considerar como de vía aérea difícil (VAD) hasta 
que se demuestre lo contrario.

Hay que tener en cuenta que esta afectación de 
la vía aérea progresa a lo largo del desarrollo del 
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paciente; por lo tanto, a más edad, más probabi­
lidad de dificultad en el manejo de la vía aérea. 
Además, pacientes sin dificultad en la intubación 
con el tiempo pueden desarrollar una VAD.

Las alteraciones en la vía aérea pueden apare­
cer a cualquier nivel:

Boca

A nivel bucal, puede existir afectación de los 
tejidos blandos: es muy común la presen­
cia de macroglosia con una ocupación de la 
cavidad oral muy importante. Esto, añadido a 
la hiperplasia del paladar y a la malposición 
dental, hace que la permeabilidad al paso del 
aire en esta zona se pueda ver comprome­
tida. También pueden presentar afectación en 
estructuras óseas, como una afectación de la 
articulación temporomandibular (ATM) y una 
rama mandibular hipoplásica, lo que provoca 
una apertura bucal limitada.

Faringe

Habitualmente, estos pacientes presentan un 
puente nasal aplanado e hipertrofia adenoi-
dea, siendo más susceptibles a infecciones a 
nivel del oído medio y con la presencia habi­
tual de rinorrea crónica. Con frecuencia tienen 
hipertrofia amigdalar y del tejido linfoide a lo 
largo de toda la faringe, lo que hace que la 
mucosa esté más engrosada y sea más friable.

Laringe

La infiltración de los GAG a nivel laríngeo 
provoca una alteración de la anatomía habi­
tual de la glotis. La epiglotis acostumbra a ser 
de gran tamaño y con su anatomía alterada. La 
posición de la glotis es más anterior, y el paso 
a través de las cuerdas vocales, más estrecho, 
secundario a la infiltración de los aritenoides y 
de otras estructuras periglóticas.

Tráquea

También se describen alteraciones a nivel 
traqueal. Las más evidentes son las esteno-
sis  traqueales subglóticas (aunque pueden 
aparecer a cualquier nivel de tráquea y bron­
quios, sobre todo en fases más evolucionadas 
de la MPS) y la traqueomalacia5.

Esqueléticas

Se presentan varias alteraciones esqueléticas a 
nivel craneal y de la columna vertebral cervical 
(puente nasal aplanado, anomalías mandibula-
res y de la ATM, hipoplasia o subluxación de 
C1-C2), que, junto al cuello corto característico 
de estos pacientes y la posible compresión de 
la médula cervical alta, provocan una aper­
tura bucal limitada e impiden la maniobra de 
extensión cervical, maniobras que facilitan el 
manejo de la vía aérea.

Tabla 1. Afectaciones de la vía aérea

Tipos Nombre Obstrucción  
vía aérea VAD Afectación 

columna cervical
Afectación 
cardiaca

I Hurler +++ +++ +++ +++

II Hunter +++ +++ +++ +++

III San Filippo + ++ + +

IV Morquio ++ +++ +++ +++

VI Maroteaux-Lamy +++ +++ +++ +

VAD: vía aérea.
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Afectación del sistema 
respiratorio

Se puede pensar que, al conseguir intubar 
a un paciente con MPS, ya se ha resuelto el 
problema, pero no es así. La afectación de las 
vías respiratorias, del parénquima pulmonar y 
de la pared torácica crea un sistema de baja 
compliancia, lo que provoca un patrón restric-
tivo pulmonar.

Por un lado, existen unos factores a nivel 
pulmonar: los pacientes con MPS tienen una 
mayor presencia de mucosidad en la vía aérea 
y son propensos a las infecciones recurrentes 
de este. Las bronquiectasias también son un 
hallazgo frecuente a nivel pulmonar.

Y, por otro, los factores extrapulmonares, como 
las alteraciones que presentan en la caja torá­
cica (horizontalización de las costillas, pectus 
carinatum) y a nivel de la columna vertebral 
dorsal (escoliosis, cifosis), junto a la presión 
ejercida sobre el diafragma por el aumento del 
tamaño de los órganos abdominales (hepato-
megalia y esplenomegalia), ayudan a crear un 
patrón restrictivo a nivel pulmonar.

En fases avanzadas de la MPS, aparece 
también cierto componente obstructivo por el 
acúmulo de depósito en las paredes traqueal 
y bronquiales.

En estos pacientes, es común la presencia 
del síndrome de apnea obstructiva del sueño 
(SAOS), que además es un factor de riesgo 
para presentar complicaciones respiratorias 
perioperatorias6. Es habitual que los pacientes 
con SAOS necesiten ventilación no invasiva en 
domicilio. Si es así, el uso de su propio respi­
rador de ventilación no invasiva (VNI) durante 
el perioperatorio (sobre todo durante el post­
operatorio inmediato) será muy beneficioso.

En fases muy avanzadas, al unirse el patrón 
obstructivo al restrictivo, y sobre todo en 
pacientes con SAOS, se puede desarrollar 
hipertensión pulmonar debido a una hipoxe­
mia y la hipoventilación crónica7.

Así, en estos pacientes, es básica una evaluación 
a nivel respiratorio previa a la cirugía. Aquella 
debe incluir la historia y el tratamiento de las 

infecciones respiratorias, la gravedad del SAOS, 
el uso de respirador de VNI y, cuando sea nece­
sario, una evaluación actualizada por su neumó­
logo para la optimización preoperatoria.

Afectación cardiaca

Las alteraciones cardiacas en pacientes con 
MPS están bien descritas y definidas, siendo 
más frecuentes en los tipos I, II y VI que en los 
III y IV8,9. 

Las enfermedades más frecuentes son: valvu­
lopatías (por engrosamiento valvular, afecta­
ción de las cuerdas tendinosas que provoca su 
acortamiento, y por afectación de los múscu­
los papilares), disfunción cardiaca por miocar­
diopatía hipertrófica (mayor afectación en 
corazón izquierdo que derecho), alteraciones 
en la conducción eléctrica y afectación de las 
arterias coronarias10. Las causas más frecuen­
tes de muerte por afectación cardiaca son: 
fallo cardiaco, muerte súbita por arritmias y 
oclusión coronaria.

Como las demás alteraciones que se aprecian 
en pacientes con MPS, tanto la inci dencia como 
la gravedad de los problemas a nivel cardiaco 
aumentan con el paso del tiempo. A pesar de 
esto, la ausencia de signos o síntomas cardio­
vasculares hace que se subestime la prevalen­
cia de cardiopatía, aun existiendo afectación. 
Esto puede hacer que, en determinados 
momentos, se obvie una evaluación cardiaca 
completa.

Estas alteraciones pueden llegar a provocar 
disfunción cardiaca que requiera tratamiento 
con diuréticos o vasodilatadores.

Afectación valvular

Es la manifestación más frecuente de la afecta­
ción cardiaca en pacientes con MPS11.

La enfermedad más predominante es la insuficien-
cia valvular (mayor que la estenosis), y la válvula 
más afectada, la mitral, seguida de la aórtica. Por 
tanto, las válvulas del corazón izquierdo están más 
afectadas que las del corazón derecho.
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Esta disfunción valvular no solo es consecuen­
cia del engrosamiento del tejido valvular, sino 
de la afectación de las cuerdas tendinosas, que 
provoca su acortamiento, y de la de los múscu­
los papilares que también están engrosados. 
Esto resulta en un movimiento valvular limitado 
y en unas estructuras valvulares displásicas.

Una regurgitación o una estenosis valvular puede 
provocar sobrecarga del ventrículo izquierdo, 
dilatación ventricular, hipertrofia, y disfunción 
sistólica y diastólica.

En casos graves, se puede proceder a la sustitu­
ción valvular con prótesis mecánica o biológica. 

Afectación de las arterias coronarias

La oclusión de las arterias coronarias está 
descrita en todos los tipos de MPS, pero son 
más frecuentes en los tipos I y II12­16.

La primera afectación que se produce es una 
proliferación difusa de la íntima por depósitos 
de GAG en las paredes de las arterias coronarias. 

También se han descrito afectaciones en las 
arteriolas coronarias y aneurismas apicales en 
ventrículo izquierdo.

Alteraciones en la conducción

La arritmia más frecuente en la MPS es el 
bloqueo auriculoventricular en todos sus 
grados, no siendo raro el bloqueo auriculo­
ventricular completo (en los tipos II, III y VI), 
lo que a menudo requiere la colocación de 
un marcapasos y que es la causa principal 
de muerte súbita17­19.

Otras alteraciones a nivel vascular

Se han descrito también engrosamientos a 
nivel de las paredes de la arteria aorta abdo­
minal y torácica, así como en arterias renales, 
lo que provoca diversos grados de oclusión. 
En algunos pacientes, estos depósitos en las 
paredes arteriales pueden ser la causa de la 
aparición de hipertensión sistémica.

Afectación de otros órganos 
o sistemas

Además de las alteraciones más importantes 
que incluso amenazan la vida de los pacientes 
con MPS durante el periodo perioperatorio 
(afectación de la vía aérea, del sistema respira­
torio y del cardiovascular), existen otros aspec­
tos que, a pesar de no ser tan importantes, 
merecen conocerse y tenerse en cuenta para 
evitar complicaciones.

Oftalmológico

La presencia de exoftalmos es muy típica, así 
como lesiones a nivel corneal que incluso 
pueden  requerir un trasplante corneal. Tam­
bién  pueden presentar depósitos retinianos y 
aumento de la presión intraocular.

Para evitar lesiones oculares, se debe tener 
especial cuidado tanto en la protección ocular 
intraoperatoria como durante el uso de la 
mascarilla facial y de la de oxigenoterapia post­
operatoria.

Esquelético

La afectación osteoarticular puede aparecer 
en cualquier nivel óseo. Es de vital importan­
cia para evitar malposiciones durante la ciru­
gía que agraven el dolor o incluso lesiones por 
compresión nerviosa.

Son de gran importancia las alteraciones en 
cuerdas vocales (aritenoides) y en columna 
vertebral con las posibles compresiones a 
nivel medular.

La valoración preanestésica con pruebas de 
imagen de la columna cervical es impres­
cindible y de vital importancia para detectar 
compresiones o inestabilidad cervical. 

Neurológico

Las alteraciones anatómicas y la afectación 
osteoarticular pueden provocar una distorsión 

Content Ed Net



Aproximación quirúrgica al paciente con mucopolisacaridosis

84

anatómica del recorrido de los nervios periféri­
cos, y complicaciones por compresión nerviosa 
periférica, además de clínica por compresión 
medular.

A nivel del sistema nervioso central, se puede 
hallar hidrocefalia (que quizá requiera una deri­
vación ventriculoperitoneal), ciertos grados de 
atrofia cerebral y áreas de desmielinización.

Consideraciones anestésicas

Una vez analizadas las afectaciones que se 
pueden encontrar en el paciente con MPS, 
se va a detallar el manejo de ciertas situacio­
nes durante el acto anestésico. 

En estos pacientes, el plan anestésico debe 
diseñarse previamente con minuciosidad y 
adaptarse de forma individual a cada paciente. 
Como en cualquier acto anestésico (con más 
motivo en pacientes con MPS, por toda la difi­
cultad que puede implicar la anestesia), hay 
que tener claro el plan principal y posibles 
alternativas por si surge alguna complicación 
durante el desarrollo del mismo.

Siempre que el paciente lo permita por su 
edad y su estado, es evidente que lo preferible 
es evitar una anestesia general ante cualquier 
cirugía posible.

Premedicación

Habitualmente son pacientes con múltiples 
visitas al hospital y con varias pruebas tanto 
diagnósticas como terapéuticas. Por tanto, el 
componente emocional de estos pacientes 
debe tenerse muy en cuenta, y hay que ofre­
cerles un entorno lo más agradable posible. La 
administración de una premedicación previa 
a la entrada en quirófano debe evaluarse de 
forma individualizada. 

Sea cual sea el fármaco elegido para realizar 
la premedicación, con cautela y, si es posible, 
de forma fraccionada, se debe administrar la 
mínima dosis para conseguir un buen estado 
emocional del paciente, porque una depre­
sión respiratoria puede complicar el manejo 
de la vía aérea.

Una vez administrada la premedicación, el 
paciente debe monitorizarse con un pulsioxí­
metro y supervisarse.

Inducción anestésica

Hay que recordar que se está frente a una vía 
aérea difícil, así que el escenario ideal es tener un 
acceso endovenoso antes de la inducción anes­
tésica. Habitualmente, los pacientes acuden 
al quirófano con un acceso venoso (algunos 
de ellos son portadores de Port­a­Cath), pero 
en algunas situaciones nos encontraremos sin 
acceso venoso, por lo que lo primero al entrar 
en quirófano será conseguir uno.

En determinados pacientes, el conseguir una 
vía endovenosa es complicado o laborioso, lo 
que requiere varios pinchazos en unas condi­
ciones de mucho nerviosismo por parte del 
paciente, de terror por experiencias previas o 
de trastorno cognitivo, lo que hace la canaliza­
ción endovenosa más complicada si cabe. 

Siempre valorando de forma individualizada 
los riesgos/beneficios de cada paciente, en 
determinados casos se puede administrar 
una premedicación con óxido nitroso (cuando 
no exista hipertensión pulmonar) previa a la 
canalización venosa, o incluso realizar una 
inducción inhalatoria con sevoflurano de 
forma gradual, usando modos ventilatorios 
de soporte a través de la mascarilla facial y de 
oxigenoterapia.

Manejo de la vía aérea

Hay que recordar que la afectación de la vía 
aérea es progresiva; así, en pacientes de menor 
edad, el manejo será menos complicado que 
en mayores.

Durante todo el manejo de la vía aérea debe­
mos tener sumo cuidado con las maniobras que 
afecten la movilidad cervical, evitando la hiper­
extensión y asegurando en todo momento una 
correcta protección de la columna cervical, por 
la elevada incidencia de compresión e inesta­
bilidad en aquella, que debe ser bien valorada 
en el preoperatorio. 
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Como ante cualquier paciente con una vía 
aérea difícil, la inducción anestésica se debe 
realizar con dos anestesiólogos; además, hay 
que tener un plan principal (tanto de fármacos 
como de dispositivos) y otros alternativos en 
caso de complicaciones. Estos planes deben 
explicarse a todo el personal del quirófano y 
tiene que estar presente un otorrinolaringó­
logo (que debe explorar el cuello previamente 
por la dificultad de acceso) por si el paciente 
requiere una traqueotomía de urgencia.

Hay que tener siempre presente el algo­
ritmo de actuación en una vía aérea difícil, y 
como marcan estos algoritmos, no se debe 
perder nunca la ventilación espontánea del 
propio  paciente. Este dato es de vital impor­
tancia en pacientes con MPS, ya que la faringe 
y la laringe pueden estar tan afectadas por el 
depósito de GAG que el único indicador del 
paso de aire que indique por dónde seguir 
sean las burbujas de secreciones que crea 
cada respiración.

Intubación orotraqueal frente 
a mascarilla laríngea

Como es habitual, se debe individualizar el 
uso de los dispositivos tanto según el paciente 
como según la cirugía y su duración. 

Existen varias cirugías donde se puede realizar 
el manejo de la vía aérea con mascarilla larín­
gea. Aun así, se debe tener preparado en el 
quirófano el broncoscopio o el videolaringos­
copio por si surgen complicaciones.

Una vez colocada la mascarilla laríngea, puede 
ser recomendable pasar el broncoscopio a su 
través para conocer el estado de la laringe, 
en caso de requerir una intubación de forma 
precipitada.

Fármacos

El primer objetivo es obtener un plano anes­
tésico adecuado para iniciar las maniobras de 
intubación. Este se puede conseguir tanto por 
vía endovenosa como inhalatoria. En ambos 
casos, las dosis que se vayan a administrar 
deben ser muy cuidadosas y progresivas, para 

que, ante la aparición de cualquier complica­
ción, se pueda despertar al paciente de una 
forma rápida y segura.

• Endovenosa: existen varias posibilidades 
según la experiencia de cada anestesió­
logo y las características del paciente:
 » Propofol.
 » Remifentanilo (como fármaco único o 

asociado a propofol, para administrar 
una dosis menor de ambos fármacos).

 » Dexmetomidina (se debe descartar 
previamente la presencia de bloqueo 
aurículo­ventricular).

• Inhalatoria:
 » Sevoflurano: de forma progresiva hasta 

conseguir el plano adecuado.

Durante todo el procedimiento se debe mante­
ner la administración de oxígeno, ya sea con 
mascarilla facial, ya con cánulas nasales. 

Existe en el mercado una mascarilla facial con 
un orificio suplementario con una válvula para 
el acceso del broncoscopio, lo que minimiza 
las fugas de aire. De esta forma, se puede 
asegurar la administración de oxígeno durante 
toda la maniobra de intubación.

En caso de no disponer de este tipo de masca­
rilla facial, una solución alternativa es colocar 
un tubo endotraqueal pequeño por un orificio 
nasal hasta la faringe y conectarlo al respi­
rador. De esta forma, se puede administrar 
oxígeno y continuar con sevoflurano durante 
la maniobra de intubación con broncoscopio. 
Hay que recordar que, con esta solución, sevo­
flurano no es absorbido por el respirador y 
estará presente en el ambiente del quirófano.

Otra opción sería realizar la intubación con bron­
coscopio a través de una mascarilla laríngea.

Además de los fármacos utilizados para la 
sedación del paciente, es de vital importancia 
el uso de anestesia tópica sobre la vía aérea, 
desde la base de la lengua hasta la tráquea, ya 
que cualquier estímulo en la mucosa faríngea 
o laríngea puede provocar accesos de tos o 
incluso un laringoespasmo o broncoespasmo.

La administración de la anestesia tópica puede 
hacerse de diversas formas: en paciente 
despierto si colabora mínimamente o con el 
paciente sedado. 
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Dispositivos de vía aérea difícil

El principal dispositivo ante una vía aérea difí­
cil sigue siendo el broncoscopio. En los últi­
mos años, el uso del videolaringoscopio se ha 
popularizado debido a su éxito en situaciones 
de vía aérea difícil, pero el dispositivo de elec­
ción sigue siendo el broncoscopio.

Durante la maniobra de intubación se puede 
administrar el anestésico local rociándolo a 
través del canal de trabajo del broncoscopio.

Es importante saber la situación en la que se está 
desde el inicio de la maniobra en la boca, porque 
la anatomía faríngea y laríngea puede verse muy 
distorsionada, y se pueden interpretar de forma 
errónea las estructuras que se van observando 
durante la introducción del broncoscopio.

Debido a la estrechez de diferentes partes 
de la vía aérea del paciente, se debe tener en 
cuenta que el tamaño del tubo orotraqueal sea 
algo menor que el correspondiente a su edad.

Ventilación

Al programar el respirador, hay que recordar 
que, habitualmente, se está ante un patrón 
pulmonar restrictivo, por lo que habrá que 
pautar una relación inspiración/espiración 
más cercana al 1, analizando el posible atra­
pamiento aéreo en casos avanzados, que 
es donde podría coexistir con un patrón 

obstructivo. Normalmente son pacientes con 
unas presiones intrapulmonares y en vías 
aéreas elevadas, con unas condiciones respi­
ratorias que pueden ir variando a lo largo de 
la cirugía. 

Hay que tener en cuenta la presencia habi­
tual de secreciones en el árbol bronquial, por 
lo que pueden requerir de aspiraciones por el 
tubo endotraqueal.

Modo ventilatorio

Se puede utilizar cualquier modalidad ventila­
toria dependiendo del estado del paciente en 
cada momento. Si se desea tener más informa­
ción sobre el estado pulmonar del paciente, es 
útil la utilización del volumen control (VC), ya 
que así se dispone de la presión meseta que 
indica la presión intrapulmonar. Si el paciente 
requiere presiones elevadas para una correcta 
ventilación, se pueden disminuir estas utili­
zando la modalidad de presión control (PC) o 
incluso PC + volumen garantizado (VG) (Auto­
Flow según el respirador), aunque así se pierda 
parte de la información.

Es de utilidad la interpretación no solo de las 
gráficas de presión/tiempo y flujo/tiempo, sino 
también de los bucles de presión/tiempo, para 
detectar de forma más precoz y detallada los 
posibles cambios o complicaciones respirato­
rias durante la cirugía (fig. 1). 

Figura 1. Resumen del manejo respiratorio y complicaciones respiratorias intraoperatorias. 
EAP: edema agudo de pulmón; FR: frecuencia respiratoria; PC: presión control; PEEP: presión positiva al final de la espiración; Pr: presión;  
PV: presión/volumen; rel I/E: relación cociente inspiratorio/espiratorio; VC: volumen control; VG: volumen garantizado;  
Vt: volumen tidal (volumen corriente).
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Al ser pacientes con posible afectación 
cardiaca, hay que recordar que, durante la 
anestesia, el sistema cardiopulmonar funciona 
como una unidad, y los cambios sobre la 
ventilación pueden afectar al funcionamiento 
cardiovascular y viceversa.

Por ejemplo, una disminución en el CO2 
espirado puede ser de causa respiratoria o 
hemodinámica o presión esofágica (Pe): un 
uso excesivo de presión positiva telespira­
toria (PEEP) puede provocar alteraciones en 
el funcionamiento cardiaco. Hay que tener 
siempre presente la posibilidad de afectación 
cardiaca aunque las pruebas preoperatorias 
no muestren una afectación importante.

Extubación

La extubación es un momento crítico, más 
incluso que la intubación, ya que la vía aérea 
sigue teniendo la misma dificultad, pero se 
añade el probable del edema o del sangrado 
provocado por la manipulación de la vía aérea, 
por el tiempo de la cirugía y por los fármacos 
administrados durante la anestesia.

Es recomendable administrar corticoides, 
revertir completamente el efecto de los rela­
jantes musculares, colocar algún disposi­
tivo para permeabilizar la vía aérea y usar un 
soporte ventilatorio después de la extubación.

Se recomienda realizar la extubación con el 
paciente totalmente despierto, con los reflejos 
de tos y deglución activos, con una respiración 
adecuada, y con movimientos y fuerza muscu­
lar activos.

En el mercado existen unos dispositivos para 
facilitar la reintubación en caso necesario. 
Consisten en una guía muy delgada que se 
puede colocar a través de la tráquea antes 
de extubar al paciente; en caso necesario, a 
través de esta guía se introducirá un intercam­
biador de tubo y así se le podrá intubar sin 
realizar todas las maniobras iniciales. Esta fina 
guía se retira en caso de no necesitar una rein­
tubación, cuando se considere que el riesgo 
sea imperceptible. Este material puede ser 
muy útil en pacientes especialmente difíciles 
de intubar.

Durante los primeros minutos después de la 
extubación, el soporte ventilatorio puede admi­
nistrarse directamente con el respirador del 
quirófano, en la modalidad de presión soporte 
(PS) con una mascarilla facial bien sellada. Así, se 
puede pautar una ventilación de soporte de un 
solo nivel (pautando PEEP en el respirador) o de 
doble nivel (pautando PEEP y PS), recordando 
modificar el trigger a la edad del paciente. Así se 
estará realizando una VNI con el respirador del 
quirófano. También se puede utilizar el respira­
dor domiciliario del propio paciente. Una vez en 
la sala de recuperación postanestésica, hay que 
valorar si este requiere VNI durante algún tiempo 
hasta recuperar totalmente su función pulmonar.

Otros aspectos

Protección ocular

Hay que recordar que son pacientes con exof­
talmos. Se les debe proteger con crema y oclu­
sión ocular, y en las cirugías que requieren una 
posición del paciente en prono, tener especial 
cuidado en colocar los ojos libres de cualquier 
presión.

Neuropatías y alteraciones esqueléticas

Debido a las deformidades esqueléticas, la 
posición durante la cirugía puede ocasionar 
dolores en el postoperatorio, o incluso compre­
sión nerviosa. En los casos que lo permitan, es 
recomendable que el paciente (o  la familia) 
explique en qué posición descansa o duerme 
de forma cómoda, incluso se le puede colocar 
antes de la inducción anestésica.

Estas deformidades complicarían la realización 
de bloqueos nerviosos periféricos por el reco­
rrido modificado que pueden presentar los 
nervios.

Conclusiones

• La MPS es una enfermedad progresiva; por 
tanto, ante cualquier cirugía, se debe reeva­
luar exhaustivamente el estado del paciente.
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• Los tres puntos clave para la anestesia en 
estos pacientes son:
 » Vía aérea difícil.
 » Afectación del sistema respiratorio.
 » Afectación cardiaca.

• El uso de VNI en el postoperatorio es de 
gran ayuda.
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