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Presentación de casos



Rx cráneo frente y perfil: macrocefalia con anomalías 
en la base del cráneo y compromiso de la silla turca.

Hallazgos imagenológicos: Rx

Rx de manos y pies: 
metacarpianos y 
metatarsianos 
cortos, anchos y de 
punta proximal, 
hipoplásicos de 
formas irregulares. 
Acortamiento de 
cúbito y radio distal 
lo que muestra la 
configuración en 
forma de V y 
deformidad de 
Madelung. 
Falanges en forma 
de bala 

Silla turca con forma de 
Jota



Genu valgo tratado 
quirúrgicamente 

con 
hemiepifisiodesis

bilateral

Huesos largos con 
acortamiento diafisario y epífisis 
hipoplásicas con afinamiento 
cortical.

Hallazgos imagenológicos  

Alas ilíacas de forma 

cuadrangular y 
escotadura ciática 

disminuida de tamaño
Porción medial de la 

epífisis femoral proximal 
subdesarrollada.
Acetábulo poco 

desarrollado con alta 
predisposición a luxación 

bilateral de caderas.
Aumento del ángulo 

cervico-diafisario femoral: 
Coxa valga

Cuello femoral 
largo y estrecho

Metáfisis tibiales 
deshilachadas y 

ensanchadas



Hallazgos imagenológicos 

Rx columna cervical en flexión y extensión: Inestabilidad cervical.
Rx con presencia de material de osteosíntesis posquirúrgico de 

artrodesis. 

MPS Tipo IV:  Rx cavum
Síndrome de Apneas Obstructivas 

del Sueño.
Disminución del calibre de la 

columna aérea debido a hipertrofia 
de los tejidos blandos orofaríngeos

MPS Tipo I Hurler: cifosis, cuerpos 
vertebrales redondeados con 

festoneado posterior y pico 
anterior: configuración en bala.
Platispondilia y ensanchamiento 

de los discos vertebrales



Hallazgos imagenológicos neurológicos: RM

MPS Tipo II: ensanchamiento de los espacios 
subaracnoideos y de la cisura interhemisférica
anterior con ventriculomegalia.
MPS Tipo I, II y III desarrollan desde los primeros 
años de vida marcada atrofia cerebral.

MPS Tipo I: 
RM inestabilidad vertebral 

con espondilolistesis de L5-S1 
con protrusión discal

MPS Tipo VI:
Afectación de la unión 

craneocervical con 
estrechamiento del 
foramen magnum y 

compresión medular.
Rectificación de la 

lordosis cervical.

MPS Tipo IV: reducción global de los lóbulos 
frontales con áreas confluyentes hiperintensas 

en secuencias T2 y FLAIR de la sustancia blanca 
periventricular y subcortical



En una revisión retrospectiva en los últimos 10 años, se atendieron 50 pacientes con MPS y en concordancia con lo reportado por 
la bibliografía, todos fueron evaluados para realizar el diagnóstico  con radiografías de: cadera, huesos largos, manos y  columna 
frente y perfil y en todos se visualizaron signos radiológicos tempranos de disostosis ósea múltiples. Algunos pacientes requirieron 
realizar estudios de mayor complejidad como TC y RM.

Los estudios por imágenes radiográficos sirvieron de monitoreo y control para la evaluación del impacto de los pacientes que 
reciben terapia de reemplazo enzimática como tratamiento y para seguimiento de lesiones que requirieron tratamiento quirúrgico 
como: displasia de cadera, hemiepifisiodesis por genu valgo, inestabilidad craneocervical, entre otras.

Las MPS son enfermedades crónicas, incapacitantes y progresivas, con alteraciones tanto físicas como 
cognitivas que requieren un manejo multidisciplinario, teniendo el radiólogo pediatra un rol primordial en el 
diagnóstico temprano y seguimiento oportuno a través de las imágenes características. 
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