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En 1952, Lowe, Teriey y Mc Lach1an, 
describieron en tres niños de SEXO mas-
culino, de 18 meses y 3 y  4 años de edad. 
respectivamente, un síndrome compues-
to fundamentalmente por retardo mental 
severo, hipotonía muscular generalizada 
significativa, ari'eflexia tendinosa, cata-
1 atas de tipo congénito, glaucoma y sig-
flOS varios de afección renal (le tipo tu-
bular: albuminuria, eliminación aumen-
tada de ácidos orgánicos, glucosuria ti am-
sitoria, hiperaminoaciduria, hiperfosíatu-
ria, amonlogénesis imperfecta con acido-
sis hiperclorémicai concomitante. ln (los 
de ellos existía también un cuadro la-
qui'tico que mejoró solamente después (le 
una terapia combinada, a base (le altas 
dosis de vitamina D y lactato de calcio y 
citrato de sodio. Fstimaron los citados 
autores que se trataba de una entidad 
patológica nueva, vinculada COn el un 
tanto heterogéneo grupo de los síndi'o-
mes oculorrenales, oculocerebrales u 
oculocerebrorrenales.' Con posterioridad 
las descripciones fueron niultiplicándose:  

las más recientes actualizaciones casuísti-
cas hechas por Larny y  col. en 1961 con 
más de 40 casos, 25 de ellos pertenecientes 
a 10 familias, Auncchio e Illig y col. en 
1963 ' con 44 casos, Bach y col, en 1966 
con 55 casos y Nordio y col. en el mismo 
ano con 64 casos, así J)arecen demos-
tracio. 

Con motivo de haber tenido ocasión de 
estudiar un caso, creemos de interés, efec-
tuar algunas consideraciones acerca (le 
los conocimientos actuales en lo referente 
a ubicación nosolágica. cuadro clínico y 
biológico, mecanismos (le transmisión, cri-
terio terapéutico, ptonóstic'o, etc. 

Historia clínica 

V.L.G. 10 meses. 1 ntcrnaclo en la la. C'úte-
di'a de Pediatría \' Pueiirultui'ai (le la I'acu 1-
Oid ile Medicina ile liuenüs Aires. Hospital (le 
Clínicas. Sala Vi. H.C. 19.520. .lunio 1904. Mo-
tivo ile internacin episodio (le severa gas-
troenteritis febril, de cinco tlías de evolución, 
ron evidentes signos (le Cleshidl'UtaCi(iII. 

Cuarto hijo, noei- 



FIGURA 1 
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do a t.ermilio tle embarazo normal. Parto cii- 
tOCltSi. Peso de nacimiento: 3.950 g: no ciano- 

ni ictericia. Colocado al pecho a las 24 
buena succion. Cordón umbilical cayó al 1 9  

Alimentación materna exclusiva hasta ]os 
15 chas, flhiXta hasta los SO y exclusiva con 
leche che yuca diluida con agua de avena has-
:a los O mes€.s en qUe recién comiénzase a 
adininistiarle leche sin diluir. A, partir Ob esa 
es [cid se empieza a 1 )rindarle, en forma Ore- 

puré blanco y amarillo, oueso de ra-
llar y frutas. No recibió aporte vitamínico al-
guno. Vacunas: DCC dudosa. Salk 2 dosis. Su-
hIn oral 1 dosis. Enfermedades: varicela a los 
:3 niesen !u. los ocho meses y medio, episodio 
de deshidratación aguda como secuencia de 
numerosas deposiciones mucolíquidas; estuvo 
internado durante doce chas siendo meclicadlo 
con terapia rehidratante endovenosa y anti-
hiótiea. Reintegrado dos semanas más tarde 
por episodio similar, el mismo persiste, con 
remisiones parciales, en el momento de ]a pi- e-
sente internación. 

Antecedentes familiares: Padre 27 años, di-
ce ser sano. Madre 28 años, sana; cuatro em-
barazos a término. Tres hermanos (7, 6 y 2 
años) sanos aparentemente. Un cuarto her-
mano, varón, nacido posteriormente, falleció 
a los nueve meses de vida, por episodio de 
depleción hidroelectrolítica aguda, de 24 horas 
(le evolución. Abuelo materno operado de ca-
taratas a los 18 años. 

Antecedentes a,nbjento.les  Vivienda de ma-
terial situada en medio rural; dos habitacio-
nes, baño sin servicios sanitarios. Agua de 
rzo. 
Est.dio elínico 

Examen físico: Niño febril (38,50), irritable, 
decúbito postural indiferente, hipotónico, des-
hidratado; impresiona como seriamente en-
fermo. Peso: 9050 kg. Talla: 0,735 m (75 % 
percentil). Perímetro cefálico: 0,47 m, Perí-
metro torácico: 0485 m. 

Piel,' morena, trófica, cicatrices de varicela. 
Celular saO cutdneo: conservado, bien distri-

buido, signo del p'iegue pastoso. 
Sistema ganglionar: mieroadenopatías gene-

ralizadas. 
Cabeza: Braquicéfala, protuberancias fron- 

tales pronhiulentes: fontanela cintcrioi' 1 x 3, de-
loimnida, hipotensa; craneotalies. Ojos: hundi-
dos, hipotónicos, motilidad intrínseca y ex-
1 i - ínseca conservadas; nistagmus horizontal: 
opacidad bilateral (cataratas) ; conjuntivas ro-
sacias y P OCO htímedas. Nariz en silla de miion-
tar, narinas permeables. Boca: labios y mu-
cosas secas: dientes ausentes; istmo de fau-

e5 congestivo. 
Coello: cilíndrico, simétrico. 
'IAro.i: simétrico. excursiona bien con la res-

piración: rosario costal bilateral, ílpa roto res-
pn-otorm: sonoridad pulmonar normal, mm-
mullo vesicular conservado .A poroto corOjo-
u - escalar: tollos cardíacos u o r tu a 1 e s en los 
cuatro focos, silencios libres; pulso regular, 
igual, amplio, frecuencia 130 poi-  minuto, se 
palpan carotídeo, i-adial, femoral, poplíteo y 
tibial posterior bilaterales. 

400ouoouu globuloso: hígado cie palpa 1,5 cm 
por debajo del i- eborde costal; no bazo. 

Genitales: testículo derecho 'en i-esorte", 
escoriaciones perianales. 

Siste'ou a loco unoou': cifoescoliosis 1 u nl h a i'; 
engrosamiento (le tipo raquítico, de las exti-e-
midades distales de cúbito, radio, fémur, tihia 
y pei'oné. 

Bramen. neurolóyu'o (12 meses): Hipotonía 
marcada, hiperlaxitucl ligamentosa. En posi-
ción decúbito ventral no levanta la cabeza, 
aunque la sostiene en posieión erguida; se 
sienta con ayuda, permaneciendo poco tiempo 
en esta actitud; no gatea ni se pal - a, Reflejos 
osteotendinosos presentes y vivos; cutáneoab-
dominales disminuidos. (Dra. N. Tabany. Con-
sultorio de Neurología, la. Cátedra de Pedia-
tría,) 

Exanu cii pslCOmOtriZ Cociente intelectual: 
80. Edad cronológica: 12 meses. Conducta mo-
lo?: 9-10 meses. Conducta adaptativa: 10 me-
ses. Conduela personal-social: iü meses. Len-
guaje: 10 meses. En general su desari-ollo psi-
comotriz corresponde a 10 meses; las pruebas 
correspondientes a esa e O a d que no realiza 
corresponden a mcitilidacl de tronco y miem-
bros inferiores, debido probablemente a un 
problema orgánico. (Dra. M. Massa. Gabinete 
(te Psieoprofilaxis. la . Cátedra de Pediatría.) 

Neu.otoencefa lografio: Ventrículos laterales 
en los límites superiores de la noi-malidad. 
Atrofia suhai'acnoidea localizada en y e g i ó n 
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frontopariet.al  (figura 1). (Dr. M. Zamboni. 
Radiólogo de la Cátedra cJe Neurocirugía.) 

'xame?1 racIioló(J)CO. Osteoporosis generali-
zada. Ensanchamiento de las uniones condro-
costales. 1 mágenes raquíticas (epífisis desfle-
cadas y en copa de clianipagne) en muñecas y 
rodillas (figura 2). Edod ósea: núcleos de hue-
so grande y ganchoso presentes. 

Examen oftalnio!ó[jico: O 0.: Diámetro cor-
neal 12 mm. Catarata zonular. Presión ocu-
lar: 11 mm/Hg (fonómetro de aplanación) ; 20 
mm/Hg (tonómetro (le Schrotz) . 0. 1.: 1)iá-
metro corneEd 12 mm. Catarata congénita cm-
tical posterior (polar posterior). Presión ocu-
lar: 2íí mro/Hg (tonómetro de aplanación) : 2-1 
mm/Hg (tonómetro (le Schiotz) (figura :i) 
I"ondo (le 0)0 normaL Se indica pilocarpina al 
1 % y la preo ocular desciende hasta 14 
mm/Hg (OP.) y 16 mm/Hg (0.1». (l)r. ftaú 
Reca. Cátedra de Oftalmología.) 

Est wlio bio lóffiro 
1) Equilibi-iu calcio-fosfórico 

Al ingreso J)c.5iy)(s 	(le 
600.000 1!'. Vit. D. 

Cacemia . . 7.5 	mg % lo 	mg % 
P'osfatemia 1,6 	mg % 3.9 	mg % 
Fosfat asas 
alcalinas 	. 14.85 IJB 9,68 CH 

Calciuria 	. . 2.7 mg/Kg/día 5M8 ms/Kg/da 
Fosfaturia . 27,7 mg/Kg/(Iía 

Sigilos urinarios: 
Proteinuria: vestigios en algunas mues-

tras: negativa en el i -esto. Sedimento: es-
(:asas células epiteliales, escasos leucocitos. 
salvo en una muestra obtenida a los vein-
te días cJe internación, en que se los obser-
varon en gran cantidad junto a algunos 
piocitos. 

Sustancias reductoras: la búsqueda fue 
reiteradamente negativa. 
Equilibrio ácido básico: 

Sangre (fonograma) Al ingreso Después de 
600.000 U. Vit. 1) 

Sodio ...........138 	rnEq/l. 138 	mEq/r. 
Potasio .........1.7 niEq/l. 	19 inEq/l. 
Cloro ...........105 	mEq/I. 
R. Alcalina 	26 mEq/l. 	22.8 mEq/1. 
pH 	..............7.45 	7.30 

Orino: La determinación del pH al ingraso 
fue de 4.8 y después de la terapia con vitami-
na D, 5.10. Solamente en (los ocasiones. una 
(le ellas coincidiendo con la infección urina-
ria, fue alcalina; neutra en otras ocasiones. 

Funcionalismo rena: 
Creatininemia: (1,22 mg %. 
Clearance de creatínina end(jgena: 127 ml/ro 
Cromatografía urinaria de aminoácidos. 
Efectuada en dos oportunidades, al ingre-
so y cuatro meses más tarde, los resulta-
dos no acusaron variaciones. (Dr. A. Era-
glievich. Servicio de E ndocri nología Infan-
til. Hospital Pedro de Elizalde.) 

Aminoácidos presentes: 14. 

Alanina 	...... . 	........ ++ 
Acido 	aspáruco 	........ 
Acido 	glutáiiiico 	........ -1- 
Cistina 	................. 4- 
Glicina 	................. 
Glutamina 
Histidina 	............... 
Fenilalaninii 
Leucina 	................ 
Isoprolina 	.............. 
Ornitina 	................ -1--'---- 
Serma 	.................. - 
Tirosina 	................ -4- 
Treonina 	............... ---- - 

IP Ot ias determinaciones: 
Gucemia: 1.04 
Cuieslercernia: 205 mg 'í 

Estudio histopatoldgico 

Efectuado en material obtenido i)r  puncion 
biopsia según técnica con aguja de Vim-Sil-
-erivan mcdificada. (Biopsia 2202. 2a. Cáte-

(Ira de Anatomía Patológica.) Informe (Dr. J. 
M. Monserrat) 

Material suficiente; se observa cortical con 
58 glomérulos. 

Glomérulos: en general con características 
normales (figura 1). salvo Uno que presenta 
hialinosis total (gomérulo en oblea (figura 

En algunos se localiza tumefacción tic la 
hoja parietal de la cápsula de Bowman y en 
otros escaso depósito de sustancia de tipo 
proteico en el espacio giomerular. 

Tábulos: contorneados proximales y dista-
les muy cli atados, por aplanamiento tic las 
células (figura u). 

Se visualiza bien el ribete en cepillo, aun-
que en múltiples túbulos se observa desfle-
cado y parcialmente destruido (figura 5). En 
li luz tubular se loealiza abundante depósito 
de una sustancia aciclófila, granular, de tipo 
proteico. Se visualizan también escasos cilin-
dros amorfos, homogéneos. intensamente PAS 
positivos (figura 6). En algunos túhulos se 
localizan células descamadas en la luz. Las 
membranas basa'es están conservadas. Se ob-
servan abundantes asas de Henle aparente-
mente dilatadas y alguno.k pocos tubos colec-
tores con sustancia proteica en la ]uz. 

Intersticio: normal, sin infiltrados inflaina-
torios, ni áreas tic esclerosis. 

No existen alteraciones vasculares. 
En los padres se obtuvieron datos positivos 

en la croniatografía urinaria tic aminoácidos: 
Madre: 10 (Lisina 4-. Arginina --. Histidi-

na +. Cistina +. Tirosina  + .Alanina + ±. 
Glutamina -4-. Aciclo glutámico -j---4-----. Glicina 
---+++- Sei-ina  

Padre: 13 (Tirosina 4-. Treonina  -4--.  Lisina 
--. Fenilalanina  -4-. Arginina  --. Ornitina  ---4-. 
Alanina ++. Cistina -(-±. Etanolamina --. 
Acido glutámico -4-4--)-.  Glicina -)--+++. Se-
rina _t_+L), Hist.iclina + +-)-++- -4). 
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-1. Dos glomérulos sin alteraciones. Túbuloi contorneados dilatados, con contenido proteico 
:an1LioÑo; en algunos se observo el ribete en cepillo. Una arteriola sin alteraciones. - 1-'ij. 5. 
Coloración FAS. Detalle de la figura anterior. •e observan mejor los túbulas dilatados. el con-
:cnido tubular, el ribete en cepillo, que se destruye en algunos COSOS. Intersticio sin particula-
-:dades. - Fig. 6. Coloración PAS. Borde de la.hiopsia. Se observa túbulo dilatad.o con células 

uy bajas y un cilindro hialino, amorfo, intensamente FAS positivo. - Fig. 7. Coloración be- 
atoxilina-eosina. (]arc.c terísticas semejantes. Un glomérulo normal y al lado Otro completa- 

mente liialinizado (ci énico hallado en este estado), 

EroI.ueión 

Sometido a tratamiento con vitamina D 
10.000 U/die. durante 60 días) el raquitismo 

curé Clínica, humoral y radiológicamente. Su 
estado general también evolucioné favorable-
mente. Fue sometido a diversas intervencio-
nes quirúrgicas en los ojos (a los 2 años 8/12: 
extracción lineal en ambos ojos con Prescrip-
ción de lentes positivos para corrección de la 
afaquia; a los 4 años 8/12: en ojo izquierdo 
e eliminan restos capsulares y la catarata 

regenerativa). C o n t ro 1 posterior pupila iz-
quierda 'libre. Presión ocular normal en ambos 
ujos sin medicación. Angula carnerular normal. 
O.D.: estrabismo convergente. Visión: 3/10 
iI)roximadamente. (Dr. Raúl Raca.) 

'LTD control efectuado a los 2 años 8/12 de-
mor tró: 

Buen estado general. Peso: 16 Kg. Talla: 
0,93 m. Tensión arterial: 80/55. Opacidad hi-
lateral de cristalinos. Coeficiente intelectual: 
64 (débil mental). Edad cronológica: 30 me-
ses. C o n d u e t a motora: 21 meses. Conducta 
adaptativa: 18 ,21 meses. Conducta personal 
social: 24 meses. Lenguaje: 21 meses. Eviden-
te sobreprotección ambiental que frustra en 
parte sus tentativas de evolución. (Dra. M. 
Massa). Ausencia de signos raquíticos.. Ra-
diología: Edad ósea coincidiendo con la cro-
nológica (núcleos de los huesos grandes y 
ganchoso, de la epífisis distal del radio y de 
las epífisis de metacarpianos y falanges). 
Ausencia de signos raquíticos (figura 8). 
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FIGURA 8 

Liilioiatiiiio: l'osfateniia: 1.52 nlg '3, Fus-
fattsas «calinas: 21,0 l.'KA . Fosfaturia: 15.3 
mg/Kg/día. Calciuiia: 1.3 mg/Kg/día. Furi-
cionajisillo renal selectivo: Ci'eatinineniio: 
0,10 mg % . Clearanre de creatinina enddgena 
186 ml/ni iii. Cicarance de fforo : 3.03 ml. 
por minuto. Reabsorcián tubular nie f ofat os: 
os 

C a fi fl tarjo 

Se trata (le un niño de diez meses de 
edad que presenta un Síndrome neuroló-
g ico caracterizado por retardo mental e 
hipotonía generalizada, un síndrome ocu-
Ini compuesto p01 glaucoma y cataratas 
ji iaterale de t P° congénito con nistag-
mus, y un síndrome renal tic disfunción 
tubular, junto a un cuadro de raquitismo 
ev.denciahie clínica, humoral y radiológi-
ramente y un estado (le deshidratación 
más o menos crónico, (.'on poussée.s itera-
1 VlS, no siempre en clara relación ion 
lictores infecciosos. 

Reúne esta observación los principales 
elementos diagnósticos del síndrome des-
cripto por Lowe y col., si bien es nece-
sario evidencini' algunas características 
clínicas y biológicas particulares, presen-
tes todas ellas también en los diferentes 
casos que integran la hasta ahora no muy 
vasta casuística mundial: (la no muy bien 
precisada noción de familiaridad, la au-
sencia de un retardo poncloestatural, la 
presencia (le reflejos osteotendinosos vi-
vos, la falta de albuminuria, la conserva-
ción aparente de los mecanismos (le aci-
dificación urinaria, el equilibrio ácido bá-
sco poco alterado, la respuesta pronta y 
efectiva a la terapia con dosis comunes 
de vitamina D, etc.). 

Entendemos de utilidad el comentar las 
precitadas particularidades al efectuar las 
consideraciones correspondientes a cada 
una de ellas en su relación cori la frecuen-
cia cjue de ellas nos brinda la revisión bi-
bliográfica, que en detalle comentaremos 
a continuación. 

Síndrome morfológico 

Pi escotan estos niños un aspecto mor-
fológico particular, que los hace parecer 
mucho entre si. Se trata de varones.: las 
sojas excepciones lo constituirían los casos 
descriptos por Adams,' y Scholten» am-
bos biológicamente muy incompletos. Su 

SO de nacimiento es casi siempre nor-
mal, observándose posteriormente una 
curva estaturoponderal variable ;egún los 
casos; en más de la mitad de los publica-
(los existe una d,isminucón t:le la talla (10-
15 'i ) , cine a veces llega a configurar un 
verdadero enanismo, COfl un peso timhén 
inferior al correspondiente a la a4ura (lii-
potrofia poncloestatural armónica ) . Los 
perímetros cefálico y torácicos suelen 
guardar relación con la talla. Guardan en 
otros casos un aspecto eutrofico. COfllO en 
los descriptos por Lowe: en el'os pre-
cisamente el citado autor l]amó la aten-
cón sobre la abundanca de panículo adi-
poso; esta (:Ofllpi'obación r5  mUy poco (re-
cuente, teniendo por el contraio la ma-
coría de estos niños, una (Ilsifliflución o 
ausencia de celular subcutáneo, reflejo a 
veces de la desnutrición motivada por la 
disminuida ingestión de alimentos condi- 
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nada a su vez por los numerosos agu- 
gastrointestinales que padecen. La 

voría de los casos descriptos corres- 
ndian a niños de tez blanca y cabe1os 

ibios, característica que algunos autores 
siuven entre las más frecuentes; 

ttenclemos que elio se debe más a coin-
cdencia de orígenes raciales comunes o 
aproximados (se trataba en su mayoría de 
cervacianes de autores estadounidenses, 
igleses, belgas, franceses, alemanes, etc.), 
qe a una razón de orden genético o dis- 

tahólico; en efecto, si bien no se han 
iado aún casos en niños de raza negra o 

iarilla, 30  se han referido descripciones 
. sujetos mestizos de tez morena y ca- 
lIos oscuros, como en nuestro caso. 

La red venosa superficial es muy visible, 
€pecia1mente en la cabeza, en coinciden-
ca con una piel fina y a veces seca, con o 

n manifestaciones de tipo eccematoso. 
Presentan inestabilidad térmica marca-

ia. COn frecuentes crisis de hiperpirexia 
co claras en su origen, vinculadas a 

ec-es a procesos gastrointestinales agudos 
on frecuente ci epleción hidrosalina aso-

ciada. 
La facies es particular: se trata gene-

raimente (le escafocefálicos con promi-
nencias frontales, parietaies y occipitales 

lientes, que hacen parece]' a los ojos más 
rundidos en las órbitas, con nariz nc des 
o en silla de montar y orejas grandes y 

de baja implantación. EsLs cai:acterísti-
cas, si bien frecuentes, pueden faltar aún 
desde el nacímento, o : ai'ccec en los pci-
meros meses: 7  suelen atenuarse con la 
eiad. 

Casi constantemente presentan criptor-
quidia o testículo palpable en el canal y 
trasladable a' escroto, como en el caso que 
referimos. 

Completan el cuadro de manifestaciones 
generales, con grados (le frecuencia yana-
bies: raquitismo, hidrocefalia, hernias, sor-
dera, hipoplasia relativa del maxilar in-
ferior, macrognatia, hematomas penden- 
tarios, etc)! 1! 2! 29 32 37 

Signos oculares 

Las cataratas son el haHazgo más fre-
cuente, casi constante; hacen excepción 
los casos de Streif, Monnet 2r y Baha- 

monde 1 ,  ron glaucoma solamente. Son bi-
laterales y de sede variable, interesandu 
el núcleo embrionario o fetal o la región 
cortical solamente (en 24 observaciones 
en las que se pudo precisar ubicación, ella 
fue zonular en 2, cortical en 4, nuclear en 
8 y total en 10. En aproximadamente la 
mitad de los casos, incluyendo el presen-
te, coexiste glaucoma, bien de tipo cong-
nito con buftalmos, bien de tipo simple. 
Cataratas y glaucoma pueden coexistir en 
un mismo enfermo o presentarse en for-
ma independiente: han sido descriptos en 
el recién nacido, lo que permite sugerir 
la existencia del proceso ya en la vida 
intrauterina. Estrabismo y nistagmus, ho-
rizontal, vertical o rotatorio, posiblemente 
en 1&aci0n con grad.o serio de compromi-
sión de la visual, a veces pérdida total, se 
observan frecuentemente. Con menor asl-
cluidad se han descripto otras manifesta-
ciones oculares a nivel de la retina U o de 
la pupila (miosis, abolición del reflejo fo-
tomotor, sinequias posteriores, at cofia del 
iris, etc.). 

Síndrome neurológico 

Las manifestaciones (le tipo neurológico 
son: retardo mental, hipotonía muscular 
generalizada y frecuentemente arreflexia 
tendinosa. 

El retardo mental es el olemento más 
constante y responsable en gran parte de 
la severidad del pronóstico de la enferme-
ciad. Es difícil de evidenciar en el primer 
año por las alteraciones del teno muscular 
y los trastornos visuales, pero es frecuen-
te que se halle ya pr ese n t e desde el 
nacimiento (se trata d.e niños que per-
manecen largo tiempo en decúbito dorsal, 
sosteniendo la cabeza, sentándose o in-
croporándose con mucho retraso con res-
pecto a los normales). En nuestro caso, y 
ateniéndonos al interrogatorio, habría sos-
tenido la cabeza e incorporado a edades 
normales; lo cierto es que al internarse 
apenas la sostenía y por muy poco tiem-
po, no gateando ni manteniéndose ergui-
do a pesar de sus doce meses. En los ca-
sos de evolución prolongada es también 
manifiesto.» 

Incide en el retraso del desarrollo mo-
tor, en especial en lo que a adquisiciones 
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posturales se refiere, la hipotonía marca-
da que presentan asociada a hiperlaxitud 
ligamentosa. Su origen no es suficiente-
mente claro, habiénclosel a relacionado con 
el raquitismo, con alteraciones (le las as-
ta.santeriores d.c la médula o con lesiones 
miopáticas; ninguna de estas hipótesis 
tuvo confirmación, como lo demuestran la 
persistencia (le las manifestaciones des-
pués de curación del raquitismo, del ha-
llazgo de registros electromiográficos nor-
maIes, y de biopsias musculares tam-
bién normales. En los rufos mayores pue-
de no hal larse presente o perinanecei 
discreta:'' en el control de nuestro caso, 
a los 2 a 8/12, faltaba. 

La arreflexia es uno de los signos me-
nos constantes (falta en el 40 ',4. 1, si bien 
debe considerarse que en varios de los 
casos descriptos, no se hace mención del 
estado de los reflejos y en otros se refiere 
sólo una hiporreflexia. ln nuestro caso 
eran normales y vivos en ambos controles; 
1 hg refiere un caso (le abolición tardía de 
los reflejos, después de un primer control 
normal.' 

El cociente intelectual se halla frecuen-
temente por debajo del 50 '/' , superándo-
lo solamente en pocos casos: se evidencia 
por lo general por un deterioro en los con-
troles posteriores (nuestro enfermito) 
Son frecuentes los trastornos de compor-
tamiento: crisis de agitación motriz ince-
santes, agresividad, cólera, emisión de 
gritos estridentes, accesos de frotamiento 
incesante de los ojos, hallazgo común éste 
con otras afecciones que cursan con 'e-
guera. 

No han sido descriptas parálisis, altera-
ciones pn.amiclales ni extrapirarniclales ni 
fenómenos do tipo sensitivo; convulsiones 
solamente en determinados casos ( ¿,hipo-
calcemia? 

El electroencefalograma  es variable, 
desde normal hasta francamente patológi-
co, con alteraciones difusas sin trazado es-
pecífico que las caracterice; Iilig ' ha re-
ferido ciertas alteraciones que considera-
ría significativas. Electroencefalogramas 
normales en los primeros meses (le vida, 
evidenciaron después, cii el curso del se-
gundo año, alteraciones en el trazado; ello 
unido a la también tardía aparición de 
los fenómenos reflejos, ahogaría en favor  

de la hipótesis acerca (le la evoiutividad 
de las anornal ías neurológicas. 

La neumoencefalografía arroja resulta-
dos también dispares: Ventrículos latera-
les superiores a lo normal y presencia de 
aire subdural (Debié), ligera hidrocefalia 
interna, 3  (:lilatación moderada del sistema 
ventricular, o bien agrandamiento de las 
cisternas basales y atrofia de los lóbulos 
ftontales. 7  En nuestro caso, recordémoslo, 
existían ventrículos en los límites supe -
riores de la normalidad unido a atrofia 
subaracnoidea localizada en región fronto-
paiietal. 

El líquido cefalorraquícleo no brinda 
elementos particulares de diagnóstico. 

Raquitis mo 

Variable es el grado d.c presencia ile 
manifestaciones raquíticas, según los di-
ferentes AA: en los casos que falta es casi 
constante el hallazgo cTe osteoporosis ge-
neralizada. Sacres sost.iene que en ausen-
cia de la terapéutica precoz y bien condu-
cida el raquitismo no falt.a jamás;  Rl-
cliarcis relata su ausencia en 14 (le los 
15 casos analizados;' Bach lo halla 24 
veces en una revisión de 55 casos;  Royer 
en 14 de los 33 analizados'. Aparece en 
el curso del primer año con sus signos 
habituales; craneotabes, rosario costal, en-
grosamientos epifisarios y aun fracturas 
espontáneas/' en algunas ocasiones ha 
aparecido en el. decurso del segundo año'' 
Se acompaña de calcemia normal, hipofos-
fatemia y aumento de la fosfatasa alcalina 
sérica; la fosfaturia y el clearance de fós-
loro se hallan muy aumentados y la re-
absorción de fosfatos, a nivel tubular. dis-
nimuicla: la calciuria es normal o modera-
(lamente aumentada (nunca descendida 
como en el raquitismo común), ello pro-
bablemente en relación con la acidosis, 
debiéndosc tener presente la instauración, 
con el tiempo, de una nefrocalcinosis. Con 
la mejoría clínica y racliológica suelen 
desaparecer,  las modificaciones humorales. 

Caben e1 cuanto a patogenia, efectuar 
las con:sidei'aciones que se aceptan en la 
actualidad (trastorno en la absorción in-
testinal del calcio. Déficit primitivo (le 
reabsorción tubular de fósforo. Influencia 
(le la acidosis plasmática )' 27 
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Variable en grado sumo es la respuesta 
a terapéutica con vitamina D. Se ha 

nstataclo falta de respuesta a dosis co-
:ünmente emplea(las en el raquitismo ca- 
ncial, obteniéndose solamente la cura-

:án con dosis mayores; estos autores in-
zstcn, basados en ello, en el carácter vi-

mino-sensible de este raquitismo, aun-
.ie aclarando que pueden ser necesarias 
sis muy elevadas .211  Otros re]atan resis- 

- -:-ncia sólo superada por el agregado de 
'alinizantes del tipo del bicarbonato, 
tito o citrato de sodio o calcio, soste-

:endo la ineficacia de la sola terapia vi-
mmnica, aun a grandes dosis. Raquitis-

::es resistentes a la asociación vitamina 
-alca}inos han sido referidos en otros ca-

- ' ' Por último existen observacio-
:es de curación con dosis habituales (has- 

íi00)00 U) ; ' a estas últimas suma- 
nuestra experiencia. 

Síndrome renal y metabólico 

nefropatía se ha encontrado en casi 
• irs los casos descriptos. hs de tipo ic- 

:entciueite tu bular ('un compromiso 
"epondrante del funcionalismo proxi- 

l. No se han evidenciado signos de ini-
':tante compromiso (le la función gb- 

i'ular.No se registra hematuria, aun- 
sí. a veces, Irucocituria aumentada. 

aoemia es normal o en los límites 
:periores (le la normalidad. La medirón 

a filtración glomerulai' evidencia va-
res normales en la mayoría de los ca- 

aun C]1 aquéllos (le OflOS (le evolución, 
:ncluyendo el Presente. La tensión arte-
.al es' n o r m a 1. La urografía, fuera de 
:ostrar en 4 casos, litiasis o nefrocalci- 

no ha mostrado anomalías (le la 
el:'reción ni de la morfología (le las vías 
-xcretoras. 

Como ya se expresara, predomina la 
sfunción tubular proximal. La protel- 
ria es uno de los elementos más cons-

:ntes, aunque de importancia moderada; 
scila frecuentemente entre 0.2 y 1 g%, 

hahiéndose alcanzado valores de 5 y más 
ramos/litro. Puede también evidenciar- 

solamente por,  trazas o en forma espo-
:ádica o aun faltar ; en nuestro 
:aSo así sucedió. El estudio electroforéti- 

muestra su origen de tipo tubular, con 

predominio (le al fa 2 y  gamma globuli-
nas lrecuentemente se asocia cilin-
ciruria. Los valores de proteínas plasmá-
ticas son normales, existiendo a veces, un 
aumento de alfa 2 y  beta globulinas. La 
rolesterolemia arroja valores superiores a 
los medio normales, alcanzando en nume-
ro.sos casos tasas superiores a los 250 mg 

e (en nuestra observación 205 mg '/ ). 
Eb compromiso dl túbulo proximal 

se traduce en una diabetes fosfoamínica 
o glucofosfoamínica. La glucosuria br-
moglucémica, relatada por Lowe en sus 
primeros tres casos, es muy inconstante 
y ha sido registrada en pocos casos; es 
discreta, intermitente y de indudable ori-
gen tubular; ha sido caracterizada como 
glucosa y, en una oportunidad, como glu-
cosa y galactosa 

La fosfaturia es elevada en los casos 
cursantes cori raquitismo, en los cuales, 
como ya se expresara, coexisten hipofos-
fatemia, clearance (le fósforo elevado y 
disminuida reabsorción tubulai' de fos-
fatos. Difícil de explicar es la hipofosfa-
temia, solamente en función (le la pér-
didii de fosfatos por la orina; se la ha 
relacionado, en base a hechos experimen-
tales, a un marcado grado de hiperfunción 
pa ratiroiclea. 

La calciuria es normal o aumentada, 
en este último caso pi'ol.iablernente en i'e-
ladón con la acidosis. 

La hipei'aminoaciduria es constante, ge-
nema lirada y muy variable de un examen 
u otro: puede manifestarse muy precoz-
mente y desaparecer luego. No se d.ife-
l'encia de la encontrada en el raquitismo 
común '2; sigue un decurso paralelo a las 
lesiones óseas, aunque persiste con menor 
intensidad clerpués de la curación clínica 
y radiológica de las mismas. El nitrógeno 
alfa-aminado urinario elevado, frente a 
valores sanguíneos normales prueba el 
origen renal de la hiperaminoaciduria; so-
]ament.e algunos autores 2 6 :3 han seña-
lado una elevación en sangre, y en forma 
transitoria, de glutamina, ácido glutámi-
co, aspamagina y prolina. Los aminoácidos 
más frecuentemente hallados son: ácido 
glutárnico, glutarnina, glicocola, alanina, 
histidina, serma, valina, treonina, ácido 
aspártic'o, lisina, arginina, tirosina, fenila-
nina, leucina y piolina. Denys ' y Ri-
chards , documentaron un marcado au- 
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Inento de la glutarnina, en tanto que otros 
autores 25,  creen poder,  distinguir (los ti-
pos de aminoaciduria: uno con preclomi-
nio de los aminoácidos de bajo peso mo-
lecular y otro con prevalencia ile ami-
noácidos h á s i c o s, habiéndose logrado 
un a u m e ri I o de la excreción amino-
ácida al someter a los parientes a sobre-
carga con orn itina ss La hiperoigánico-
aciduria, señalada como característica riel 
síndrome en la descripción original d 
Lowe, es aún hoy, motivo de discusión, 
pues numerosos a u t o r e s la atribuyen, 
cuando existe, a la sola excreción (le ami-
noácidos. En realidad, no solamente es 
inconstante, sino también poco definida 
en cuanto a sus características. Así se ha 
documentado hipereliminación de mcta-
holitos del ciclo de Krebs de piruvirato y 
de lactato ; otros autores consignan la 
presencia de cetoácidos en o]'ina , en 
tanto que en algunos casos se evidenció 
una hiperoi'ganicoacidemia, con valores 
elevados de ácido cítrico, láctico y pirú-
vico '. Nordio sostiene que estos ha-
llazgos carecen d.c valor específico; ha-
llándoseles en otras nefropatías serían So-
lamente expresión de tuhulopatía pi'oxi-
mal. 

La tuhulopatía distal se manifiesta 1)01' 
un déficit (le la acidificación, producién-
dose orinas alcalinas, neutras o debí lmen-
te ácidas. El pH urinario varía general-
mente entre 6 y  7, no descendiendo signi-
ficativamente ni aún después (le sobre-
carga con cloruro de amonio. La hicarbo-
naturia es elevada, aun coincidiendo con 
reserva alcalina y pH muy bajos en san-
gre. La eliminación de amoníaco y la aci-
dez y la acidez titulahie urinaria no se 
incrementan más allá de los límites noi'-
males, aun en presencia de acidosis moti-
vada por la sobrecarga con sustancia 
acidificante. Precisamente con la cieter-
minación de cleai'ance de hidrógeno se 
ha pretendido objetivai' el mecanismo de-
ficitario de los diferentes que componen 
el control renal de la eliminación de hi-
drogeniones; tanto la A.T. como el NH 4  
sufren un aumento a todas luces insufi-
cientes, en tanto que la diuresis bicarbo-
natada es prácticamente constante. Si nos 
atenemos a los valores propuestos tanto  

en el adulto ( Elkinton ) (2ofl1O en el niño 
(Gatti y Cambiano), resulta evidente que 
tanto el CHI, como los de NH . y A T, (-is-
tán disminuidos, manteniéndose el (oefi-
ciente amoniacal dentro de los límites nor- 
males 	Un clearance de Nif ba- 
jo Y una 	NH./AT también muy 
inferior a la media normal, pareciendo 
indicar UI1 déficit primitivo de la amonio-
génesis, ha sido comprobado en dos her-
manos pot' McCance y col. 2 '. Como en los 
restantes bpos de acidosis renal, la fisio-
patología íntima es poco precisa, hahién-
dose invocado como causales: un déficit 
(le la arnoniogénesis ; un déficit primi-
tivo de la reabsorción de hicarbonato, 
vinculado a una disminución (le secreción 
tubular de hidrogeniones ': una inca-
pacidacl de crear un gradiente hidroge-
niónico efectivo entre plasma y orina 2 .  

En relación con el citado estado de aci-
dosis es frecuentemente hallada una hi-
percloremia, por encima de 108 mEq./l 
junto a un descenso de la RA por debajo 
de los 20 mEq/l y un pH inferior a 7.35. 
l-in una reciente revisión sobre 43 enfer-
moS fue hallada en 21), siendo de grado 
moderado en 3 y faltando en los 11 res-
tantes a este último incorporamos nues-
ti'o caso con valores variables entre 7.30 
9/ 7.45 para el pH, de 22.8 y 26 rnFiq/l 
para la RA y de 105 mEq/l Para la co-
'emia. Es de clestacai' la relación entre 
t:'astornos del equilibrio ácido básico y 
la edad de los pacientes: la falta de aei-
doSis hiperclorémica ya mencionada no 
ha sido observada nunca en niños de eda-
des entre los 18 meses y los 5 años, co-
irespondiendo los halIazos arriba refe-
ridos a enferniitos cuyas e ci a ci e s eran 
inferiores o superiores a las especificadas. 
Existen observaciones que pondrían en 
evidencia una agravación progresiva de 
ta acidosis en edades vai'iables entre los 
2 meses y los 3 años o su disminución 
entre los 4 y  8 años 2;  en general es siem-
pre pasible de terapia con alcalinos. 

En relación también con túbulo distal, 
el poder de concentración de la orina, no 
siempre estudiado, ha demostrado valores 
variables; deben ser ellos considerados 
no obstante, en relación con la acidosis y 
la eventual hipercalciuria coexistentes 
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Ftologia 

s muy extensa la bibliografía al 
consistiendo fundamentalmente 
aportados por material obtenido 

inción biopsia 1 iS 21 :11 	bien necrop - 
Pueden así sintetizarse: 

emo ?WTV?oSO: Alteraciones difusas 
:mielina de naturaleza degenerativa, 
extensión difusa y simétrica, intere-

- 	L a sustancia, blanca cerebral y cere- 
Dilatación de los espacios perivas- 
con acumulación moderada de 

arias grasas. Ausencia de fenóme-- 	a flamatorios. Evocan, según Habib, 
lesiones (le las leucodistrofias fami- 

e- sudanófilas 1; 

Cataratas, interesando núcleos : 
- rteza, con calcificaciones lamelares. 

c-ioneg vinculadas con glaucoma en 
sos existentes. Anormalidades reti- 

específicamente de las e él UI a e 
ionares, han sido referidas última- 

Tedies Se evidencian lesione.s concor- 
:-s con la sintomatología clínica, es 

evidente Compromiso tubul al' (cli- 
- 	6n, atrofia, presencia de cilindros 
I:aos y material proteináceo en la luz 

1 con frecuente fibrosis intersti- 
configurando un cuadro de nefropa-

- - ihu lo-intersticial de dos tipos: difusa 
p'edomniu de túbu los dilatados y 

:ncntario con túbulos atróficos y fi-
- -as intersticial. Los glomérulos son ge-

- - lmente normaies, con evidencias de 
TaT:iifliO compromiso; sn e Ifl b a r go. en 

:s d.c evolución prolongada se los han 
:entracln hialinizacios . Lesiones vas- 
:Ia:es a u se nl e s. Todas las precitadas 
s:acterfstic.as se evidenciaron en el ma- 

hióptico por n o s o te o s obtenido. 
- lisien, mencionado ioi Ro'ver , cIemos- 

en microscopia electrónica, hinchazón 
las mitocondrias tubulares, hecho éste 

Noi- d,ie 2,  relaciona con la hipereli-
i-:nación de ácidos orgánicos. 

Fisiopatología 

Los mecanismos patogénicos del sín-
irome, así como su correcta ubicación no- 

iógira, son aún objeto cJe discusión. Ba-
idas en los disímiles e insuficientes cia- 

tos clínicos y biológicos hallados, se han 
sugerido diferentes hipótesis. 

Una primera considera su origen ge-
nético basado en su carácter congénito, 
en la afectación exclusiva del sexo mas-
culino, la similitud de la facies de estos 
niños, la existencia de formas familiares. 
el hallazgo de algunas anormalidades bio-
lógicas en padre y parientes, etc. El ha-
llazgo del síndrome solamente en varones 
es un hecho actualmente bien estableci-
do. Igualmente comprobado es el carácter 
familiar del mismo, evidenciado cierta-
mente en más de la mitad de los casos 
descriptos hasta la fecha. Estos hechos, 
junto a la falta de manifestaciones clíni-
cas en los progenitores y a la referencia 
de parientes afectados, solamente del la-
do materno, sugieren la transmisión ge-
nética de tipo recesivo ligado al sexo. Los 
casos descriptos hasta el presente no con-
cordantes con el esquema de transmisión 
recesiva vinculada al sexo 1 1' , proba-
blemente corcesiondan a variedades de 
los síndromes oculocerebroi-renales . Los 
estudos citogenéticos efectuados no 
revelan alteración eromosómica cigua a. 

Interesantes comprobaciones se efec-
tuaron en ascendentes y colaterales (id 
lado materno y.  del sexo femenino: así se 
evidenciaron opacidades del cristalino, de 
grado variable, entre lesones puntifor-
mes o en copos de nieve hasta numerosas 
opacidades densas posteiiores, en madres, 
abuelas, tías abuelas y primas hermanas. 
las obsei-vacones ti e e h a e en varones, 
también de las familias maternas no ex-
cedieron la proporción observada en la 
población general. Estas anomalías del 
cristalino serían, según Wilson expre-
sión del heterocigotismo de las poitado-
ras. También se ha demostrado hiperami-
noacicluria en el padre , en la madie, en 
ambos (citado en 2%) y también en un 
hermano. En nuestro caso ambos proge-
nitores eliminaban un exceso de amino-
ácidos. Sería quizá prematuro, en base 
a estos hallazgos, extraer conclusiones al 
respecto: sin embargo, puede resultar acla-
ratoria la experiencia de Schwartz y 
McCarthy 25 cluienes provocan, mediante 
sobrecarga con ornitina en la madre de 
tres niños afectados, una hiperaminoaci-
duna similar a la de éstos (prueba para 
detección cíe heterocigotismo 1. 
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Dehi'é, citado en , piensa que se tra-
taría de una constelación de estados mal-
formativos asociados, P  e r o sin relación 
directa entre ellos. Sin embargo, la fecha 
de aparición de las cataratas, frecuente-
mente en el estadio fetal y aun después

n  del nacimiento, peirnit1ría clescarta r la 
hipótesis de un trastorno de la embriogé-
llesis. 

Se ha expresado también la posibilidad 
de que se trate de una serie de trastornos 
metabólicos severos originados en una 
nefropatía congénita primitiva, y causan-
tes, a su vez, de hipotrofia, raquitismo. 
trastornos encefálicos y oftálmicos, etc. 
Para otros la nefropatía sería secundaria 
al depósito de material proteináceo en los 
túhulos 

La teoría dismetahólica fue sostenida 
desde un principio por Lowe cluien,  ha-
sándose en la hipereliminación de ácidos 
orgánicos, postuló la hipótesis de un error 
congénito del metabolismo de naturaleza 
no bien determinada. Las comprobaciones 
referentes a las relaciones en terreno ex-
perimental entre bloqueo de la actividad 
glucolítica, por acción tóxica, y catarato-
génesis por un )ado e hiperaminoaciduria 
por otro, constituyen un elemento impor-
tante en su favor 1 1 . En igual sentido aho-
garían las experiencias de Nordam, cita-
do en , de producción de opacificación 
del cristalino a través de perturbaciones 
metabólicas. 

Diagnóstico 

Es4ablecer un diagnóstico cierto no es 
aparentemente simple, por el hecho de la 
dificultad de certificarlo cuando faltan 
elementos sintomáticos importantes, O 
bien por la posibilidad de incluir en él a 
ciertos tipos de síndromes oculocerebro-
renales que guardan con él analogías no 
muy cercanas. 

Al considerar la posibilidad diagnósti-
ca, es preciso tener en cuenta el hecho de 
la mutabilidad (íe la sintomatología en el 
curso d.c la evolución. Así en numerosos 
casos la sintomatología falta o es poco 
precisa en los primeros meses de la vida, 
completándose progresivamente en el cur-
so del primer año. Entre los dos y cinco 
a ños, el síndrome se presenta en la ma- 

yoi'ía cíe los casos en forma completa, de-
biéndose exigir entonces la presencia de 
los síntomas principales para conformar 
el diagnóstico preciso; éste podrá hacerse, 
pasados los diez años, aun en ausencia 
d.c signos tales corno la aminoaciduria, la 
albuminuria, la acidosis, etc. En cual-
quier edad, la presencia de signos no ha-
bituales deberá hacer dudar del diagnós-
tico de síndrome de Lowe; sugerirán más 
bien su ubicación dentro de los numerosos 
síndromes vecinos. 

Diagnóstico diferencial 

Considerando algunos de sus compo-
nentes, tales como el dgicit pondoesta-
tural, signos de insuficiencia tubular, al 
raquitismo resistente, etc., cabo la posi-
bilidad diagnóstica diferencial con enti-
(lades tales como la acidosis tubular idio-
pática, la cistinosis, la hipofosfaternia f-
miliar o el síndrome cíe Toni-Dehré-Fan-
coni. Es con los restantes síndromes ocu-
locerebrorrenales que se plantea el pro-
blema en su verdadera magnitud; ellos 
integran un grupo en el que se han refe-
rido las siguientes observaciones: 

Con retardo mental y/o anomalías 
oculares y manifestaciones de insuficien- 
cia tubular parcial 12 1 is 21 241 2 q .  

Con retardo mental y pond.oestatu-
ral, anomalías oculares, glucosuria e hi-
peraminoac'iduria 

e) R.etardo mental y pondoestatural, 
opacidad corneal, acidosis grave e insufi-
ciencia renal 24  

di Cerebropatía, cataratas y necrosis 
tubular 

¿Existen e n t r e todas ellas relaciones 
patogénicas? Es este un interrogant.e sin 
1 espuesta precisa aún. 

Evolución, pronóstico 

El pronóstico quoci vitam parece no ser 
demasiado severo, aunque la brevedad de 
los períodos de observación no permiten 
más que un conocimiento algo imperfecto 
del citado carácter evolutivo. Solamente 
cinco casos en la literatura, incluyendo 
este nuevo, han sido seguidos por perío-
dos variables entre c u a t ro y dieciocho 
1ñO5. 
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-ae su insurgencia por lo general P"- 
nente: la totalidad, de los rasos de una 

- :::ón que incluyó 35 comenzó sus pro- 
nas antes de los 12 meses (también 

en el nuestro), y de ellos 27 lo 
antes de los tres meses. En el pci- 

: bienio (le vida se (la también el ma- 
dice de letalidad (11 muertos sobre 

En los años subsiguientes e] pronós- 
- vital parecería estar menos amena- 

asistiéndose aún, como ya expiesá- 
a una atenuación d.c la sintomato-

• 'r 	El retardo de crecimiento, la exis- 
de acidosis severa o bien (le un 

i '.:ismo grave, constituyen elementos 
mal pronóstico; serán sin embargo el 
: de deterioro psíquico y la pérdida 
.:ompleta (le la visión lo dlue darán 

urso evolutivo sus características 
ombrías.  

coexistir ambas lesiones se dificultan los 
problemas tecuicoquirúrgicos, agraván-
(lose así el pronóstico desde ya nada sa-
tisfactorio. El tono ocular no siempre se 
normaliza, no siendo infrecuente la evo-
lución hacia la pérdida total de la visión; 
ioi' ello creemos interesante consignar el 
hecho (le que en nuestro enferrnito la pre-
sión ocular, a cuatro años de la primera 
intervención (extracción lineal (le cata-
ratas ) . continúa siendo normal, hahién-
dose logrado esta normalización a Pefl 
(le no haberse intentado ningun a correc-
ción (Iuirúrgica del glaucoma. Ello no 
obstante, la visión es solamente de 3 /'lO. 

El retardo mental no ha sido tratado 
(O11 éxito en níngún (aso. 

Res u UI en 

Tratamiento 

: existe ningún tratamiento etioló-
.:. eficaz para esta afección genética. 

':éndose solamente intentar corregir el 
:ismo, el glaucoma r las cataratas. 

alteraciones del metabolismo cal- 
:f:sfórico son pasibles de terapia con 
amina D a dosis muy variables, según 
zle expresara, sola o asociada, en caso 
•:oexistir acidosis, a alcalinos (hicai- 

: a:o de sodio, lactato sódico o cálcico, 
citratada, etc.). Con la mejoría de 

..: zirlos clínicos y humorales del caqui- 
que a veces reaparecen al cesar la 

'eii:cación, la acidosis también retro'gra- 
ncjdentemente con una (lisminu- 

o aún desaparición de la aminoaci- 
Subsiste sin embargo la duda de si 
producto de la terapéutica o del na- 
decurso de la enfermedad (menor 

.::encia, ya comentada, de los precita- 
síntomas en niños con varios años (le 

:Jción). 

sesde el punto de vista oftalmológico 
nw  intentarán intervenciones correctoras 

: glaucoma (goniotomia. intervencion 
ulizante), a veces en repetidas ocasio- 

o bien de las cataratas ..'. n caso de 

1) Se describe e] caso de un niño de 
(Pez meses de edad con un síndrome ocu-
locerebrorrenal caracterizado por facies 
particular, retardo psicomotriz, raquitis-
mo vitamina D sensible, cataratas bilate-
rales con glaucoma y eliminación urina-
ria aumentada (le aminoácidos, anomalía 
esta última que detectamos también en 
ambos pl'ogenit.ores. 

2 ) Se efectúan consideraciones acerca 
de ciertas características clínicas, bioló-
gicas e histopatológicas del caso, comen-
tándoselas posteriormente a la luz de una 
revisión bibliográfica. 

3 Se precisa la sintomatología, en es-
pecial modo la relación existente, entre 
frecuencia de signos clínico-biológicos y 
la edad y/o tiempo de evolución. 

41 Al discutir la fisiopatología, se evi-
dencia el carácter genético de esta afec-
ción ligada probablemente a un origen 
dismetabólico. 

5) Se consigna la falta (le terapéutica 
eficaz, hecho que asociado al grado de 
evolutividad de ciertas lesiones, en espe-
(ial modo las nerviosas y oculares, condí-
('(orlan el poco favorable pronóstico. 
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El problema de los plaguicidas y su con-
tanunación ambiental y  Ii umana plantea ini-
portantes aspectos a la opinión niédica en 
general. Se debaten sus presuntas acciones 
tóxicas y su repercusión sobre la salud con 
(lerivaciones económicas, sociales o interna-
cionales que complican el panorama (le las 
discusiones y lo alejan (le SU punto (le  par- 
tida. 

Para tener una visión hiológica sobre la 
actual contaminación con plagiiicidas dora-
dos, ]a Cátedra de Toxicología de la Viii-
versidad Nacional de Buenos Aires junto 
con la similar (le la Universidad del Salva-
dor, la División de Zoonosis de la Secreta-
ría de Salud Pública y  el 1 RAM e!uprendie-
ron el estudio del universo estadístico, cmi 
muestras de sangre (le flibOS entre uno y  die' 
años de edad que sometieron al análisis de 
laboratorios especializados de la Universi-
dad de Miami. 

Los índices encontrados se consignan en 
el cuadro 1 y  son del nivel de partes por 
billón. 

Para la Argentina y los Estados Unidos 
los resultados fueron análogos un relación a 
la cantidad encontrada de Dieldrin; ligera-
mente inferiores los argentinos en el caso 
del DDT, pp-DDT y p'o-DDT y superio-
res los de Lindane. Heptacloro Epóxido y 
a-benceno Oxicloruro, aunque cabe aclarar 
que estos dos últimos productos lráctica-
mente ni se utilizan en el país del norte. 

Panorama médico 

Los hallazgos correspondientes a niños se 
agregan al trahaj o realizado en 1967 por el 
Profesor Toxicólogo Juan Carlos Qarcía 
Fernández, qLiicn investigó la cantidad de 
plaguicidas dorados en la grasa de perso-
nas adultas con muestras obtenidas (le actos 
quirúrgicos o del cadáver, arribando a ci-
fras idénticas al tcrmino medio de las esta-
dísticas internacionales e interiores a la de 
los paises técnicamente avanzados en agri-
cultura como Fi u ngría e Israel. 

Los médicos deben (leslilidar el pruble-
ma suscitado por las intoxicaciones agudas 
debidas a plaguicidas, originadas durante su 
elaboración, transporte, manipulación y  apli-
cación, o por el simple hecho de tenerlos en 
el hogar al alcance (le los niños, o del as-
pecto polemiado originado por los residuos 
(le estos productos en alimentos, o de la 
contaminación Ii u muana con los iii ismos y sus 
ioiplicancías biológicas. 

Con las cifras halladas se está por debajo 
del nivel mu ínimo aceptado como no-tóxico 
para el adulto y SU descendencia. 

Un criterio toxicológico amplio admite que 
su ingieren directamente otras muchas sus--
tancias tóxicas conservadoras de alimentos, 
colorantes artificiales, hidrocarburos, drogas, 
plomo, anilinas, etc. cuino tui riesgo inhe-
rente al adelanto moderno y el confort. 
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42 1) M R. D. S. 7,16 0,43 fr. ((.94 931 fr. 5,60 46 10 E L. H. 2,53 0,24 0,3$ 4,51 0,40 4,40 47 10 E A. G. 2,48 0,24 0,17 0,94 2,92 0,47 3,00 49 lO E C. P. 1,51 0,29 >1,38 5,63 (1,4(1 3,40 50 It) E' C. N. 5,64 0,29 0,85 $,14 0,80 5,80 41 11 M (2 	13 (9) 0,31 017 0.56 .I 60 (1 ( 14 540 

0,80 6,110 0,62 3,59 

El uso de plaguicidas 

No se discute ahora la utilidad de cstos 
- 'ductos considerados "venenos útiles" a1 

mhre, lo que importa es no imputar al pla- 
. -.2L'ida la responsabilidad de las conseduen 
.:as médico-toxicológicas de tipo toxicológico 

aprender a manejarlos COFI las precau-
'nes propias al empico de los tóxicos en 

j..neral. Esta tarea educativa compete en 
- :rmer término a los médicos rurales, pues 
:hen ilustrar a los agricu]tores sobre el ries-

potencial que encierran los plagLlicidaS; 
cesitan conocer los síntomas larvados o 
udos de las intoxicaciones y el diagnóstico 

.ifcrencial entre ellas o con otras enferme- 

dades clínicas n quirúrg 	 nl icas, los trata!entos 
adecuados y por último contar con un boti-
quín provisto de las drogas antitóticas y  an-
titóxicas. 

En el supuesto (le enfrentar intoxicacio-
nes colectivas o de difícil filiación o bien de 
carecer de niedios adecuados para su trata-
miento, debe recurrirse a la nueva Sección 
de Plaguicidas (le la Facultad de Medicina 
de Buenos Aires, Paraguay 2151, 8' piso, 
o por carta o teléfono al número 83-8447. 

La Sección Plaguicidas colabora también 
en el estudio e investigación del problema. 
Si la urgencia lo justifica hay medio de co-
nectarse con la sección a través del servicio 
(le emergencias de la Secretaría de Salud 
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Púbhca, teléfonos: 30-0220 y  33-3311 du-
rante las 24 horas del tija o sino por la red 
de radioaficionados y el canal de emergen-
cias que tiene Salud Pública al efecto 

Esta Secretaría trahaj a de consumo c n la 
Sección Plaguicidas en este problema. 

Patología tóxica de los plaguicidas 

Como estos productos aparecieron en las 
últimas décadas y todavía se está pagando 
la experiencia humana de su toxicidad, es 
lógico aceptar que no se haya difundido con-
venientemente su conocimiento en la cátedra 
médica con anterioridad a los recientes egre-
sados de la Facultad en posesión ya de este 
nuevo capítulo en su curriculum. Lo obser-
vado explica también que sea ahora cuando 
comienzan a conocerse las cifras de plagui-
cidemia en el adulto y en los ni ños. 

RCB. ARGENT. PEDJAT. 

Se ha establecido una relación constante 
entre los niveles hallados en sangre y  en la 
grasa u otros tej idos, y esto vuelve más sen-
cilio y operativo e igualmente ilustrativo el 
investigar los niveles en ese medio. Si se 
emplea la grasa, deberá gttardarse congela-
da hasta el momento de su estudio sin adi-
tivos ni fijadores de ninguna especie. 

Conclusiones 

Los pri meros est Lidi()S sobre contam ma-
ción por plaguicidas dorados en sangre en 
nuestro medio, arrojau resultados similares 
a los de la mayoría de otros paises, por lo 
que alejan cualquier suposición sobre una 
mayor trascendencia de este tópico en nues-
tro medio y estimulan la prosecución de los 
estudios con el fin de obtener un real patio-
rama médico y biológico tIc liLlesira respon-
sa hill dad. 



indrome de Smith, Lemli y Opitz 
/',e e u ludu e u iu ?.) 'un ¡u )i eieii Oiea de fu Fihul ( ó edn fu (le la 

Suc. I rq. de Ped ial ría de feelw S-V 1 1-09. 

'RGE E. IROS 
REGORTO FI. SANCHEZ 

1 rLientenlente, en 1 ¶104, Smith. Lemli 
: 	'itz describieron Un flCVO síndrome 

acterizado por déficit mental acompa- 
1' (le nalforniariones núlt.iples y re- 

(le] crecimiento. 
ún la descripión de estos autores, 

n niños cuyo crecimiento intrauterino 
lento y en los cuales las mamíestacio- 

de actividad fetal aparecen tardía-
cnte. son débiles y a veces transcurren 

:::ocios de duración variable en los eua- 
: 	iiav una falta total de movimientos 

Al nacer tienen talla y peso inferior al 
:mal: a ijesar de una alimentación co- 

TT — TU. su crecimiento y desarrollo se ha- 
a un ritmo muy inferior al de los niños 

aros Presentan una hipertonía genera~ 
2ada. con rigidez inclusive de columna 

los lleva a una posición (le opistótono, 
:ual se mantice durante varios meses. 
na característica notable es la crisis 
aOtO intenso, en forma de chillidos y 

episodios de vómitos, sin explicación. 
n todos la circunferencia craneana 

€saii disminuida en giaclo variable y la 
:es es caracteristica: orejas de consti- 

t.: : ión norma], pero grandes y de implan- 
lln baja, nariz corta. (le punta ancha 

u los ori ficios dirigidos hacia a) - riba. 
e observarse uliegues epicíínticos, 

Er—sinval dt Niñoa de Córdoba. Servicio de Lactantee. 

ptosis palpebral y estrabismo uní o bila-
teral. Tienen una micrognatia bien fran-
ca, el labio superior suele ser largo, el 
borde alveolar del maxilar superior se 
presenta ancho prominente y rugoso, lo 
que determina un paladar ojival que, a 
veces, puede estar hendido, en algunos 
casos la úvula es bífida. 

En los arones es frecuente el hipospa-
(liic y criptorciuidia. en cambio en las mu-
jercitas el aparato genital es aparente-
mente normal. 

Un surco profundo suele verse delante 
del ano, o un hoyuelo sacro marcado. 

En las extreniiclades se destaca un sur-
co palmar horizontal, el pulgar corto y/o 
el dedo gordo del pie grande: sindactilias 
cutmneas entre el 29 y 39 dedo del pie. 
l'uede haber también braquidactilia o me-
tatarsur adductus. 

Los autores observaron tres casos con 
esas características y piensan que un 
hermano de uno de los pacientes presen-
faba un cuadro semejante pero falleció a 
los ]]oCos (lías (le \'ida Y no fue examinado 
por ellos. 

En 1 f)05, Pinskv y Di George relatan 
doe casos similares y Gibson p01' su parte, 
comunica otro que sería el séptimo cono-
cid)) en la literatura, si incluimos corno 
'cal el cuarto en ferino mencionado por 
niith. I.emli y Opitz. 
iFn lf)í1i, ]lllair \' \'fiiitín PuliI'can dos 

nuevos pacientes 1') )fl caracteifsl iras se- 
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/H 	/ 	 /t nr 	(fI) 	it i(,.i 	uf 	¡/i/)ffI/U)/(f 	• ()ff,f(//(( - 	 fi/fi/ 	 i •7 íj)f/i'. 	jii()i,,if/ 	1/. 

ii/rif 1/ 
	

ini/rS, 	f/)(/( 1 	cf 'ifi, 	fil/It/liS 

incjLinlc:. 1) 1lwc y Viaei el niisrno año 	Por la intca (a1)acida(l ineiiiai ile la aa- 

	

ia(leti dos nue - a ol)sci - \ - a( - ione-i. Fine. 	dic nos fue inuosihlc a\'cl . iguui en qué 
j)(eIIo11c)t' (l&i Libe iii ro \' L'fl ilitiuill- 	01(5 H' ii)ILOI]OIi los iOVIliefltiUi k'tln'- 
lOe (11-' 1 tu;. Paik comunica el Li5(( i(1II11C- 	\ ( lUilLs ttieoiii SUS 	 e 111- 
lo Ul 	enistindii (Ii la }(il(l/ocuaI la a 11)1LU- 	Ieiisidail. 1:1 1011 - lo lije iioinial v a téi liii- 
o alraioce. 	 no: a teod i lo en su (1011111) lO. el 11100 no 

ti lFLlta( 'e tIC' O)) 	Lladi() 1 lii)lo() ideo- 	iiie pe-i lo al nace!, pero lo 01)01111' 	lice 
tlfi( -ado lace poco 1 iefllpo. del cual se 	que cia tleqiieiio. 1ll'  OC) lloio al llacel' v 
VOfl()((' 1,111 01)11(1 0 ieilutidtt ile 	-lente 	qie se 	>Lls 	(1)11101 1ro. 
y 	 1 10 Se ('fl(()ell)ia (datado 11111- 	.\Ilifle 10110 a l(e( - l(o materno llasta los 
godo en la liihliogialia argentina, nos ha 	l 	olias, en esa fecha presenta Ufl ej)101)f le> 
1011eclolio de itere hacer conocer ('1 011- 	de vinilos (plie lo llevaron a la deshidr:o- 
tel - loo (loe c00h1li11ca11lO' a r0111 illual - lon. 	taeioii, poi' lo ('ual fue internado en no 
q!iieii onsallios. eM(Ua(1l'a peI'tectalflellte 	Se('\'Í(lo de fl)1e('icullUla. donde se lo ra- 
ilenli'o del siiidi'omi' ile'o-iito p01' Ñuith. 	iv: pei'1flaneciefldo ¡lite nado hasta 1wz 2 
¡ aiuli y  Opitz. 	 flie-es Y 2-1 has. I'n este nionlento inrce- 

Ke nata de (lfl flhlioo IZ. II 	un de ilos 	sil a nuesli'o 5('\1elo I1i)j5 (le los an- 
(1les1'. Y medio ile colad cuando ingreso a 	te('edelih's meiu-ionados más,  al - ruin, la 
!ltiesti -o sei 	Ir - lo (ie 1 su - tautes 1°, el din 2-1 	niadi e 00$ illaliife01,( oue este ('hico ('ia 
ole a01) ,  lo (le il0i. 	 dl01illt(( (le los o(ll'((s e insislla (1(0' lloraba 

el cuan 	Ii ip o lel mal ii nonio: la 	111 robo 
iiindte nc 21 auo- de edIad 	 Al e\alnc 11 (05 ei'onti - iinos (o)) Oil 

	

P lid (10' lii) ij\ el intelectual loilo: el 	niño /la\ enleilte desnulildo que sáb 	pe- 
pil'e d2 ¿iiu 	ano. H)O pu irnos hermanos 	'daba 20(11) g. aleluil lllpertoni('o. con una 
('111 (e ellos. 	 aetituii en flexion, cii estarlo soporoso. 

ll 	epiindo llijo, i'LlVa isonoflhia. seUi 	con urna talla le Id (111 Y liii Pei'IIileto (1 
el ¡))UlcL'. cia muy paueciolo al de numestio 	relajo-o de d2 ciii. el coloco cia anposlo 
paeieille. li(lieeiu) a los lies 	de edad 	(llaiiiel!'o hi'ans\cisLIl escaso 	con asper- 
a ('on,'er - uelieia nc ura ei-ndiopal la 	lo al-ogado y ((cripilal pi'onnneilte: las 

	

Ui el'1I11ouz(i fue iloiflal. no hubo i'e- 	hecolidunas palpelirales teman lina ucio-lm- 
'(dsIcloIl a 1 adia(-(c lles iii apli('aci(O( 	le 	(i:uulo(l ¿01 tluloiidldoide, es) i'alnsmo u olla- 

(li)(:) tic i1mrni 	tilior (ainpoi o la ilma-li-e 	1cal (lel'ecll(( c011\ eigeiite. illo\liiilen)o: 
oioleouá 'olemoledail aleioia 	 i colii e 	aoociiide 	de tipo ¡Ooleleniluila- 
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í,1 	0' 
Hill) 	1/1! 	i!/f.i/IH[ .i)f)( 	(ii(/)(i 	/1 	rl/(/.() 	Rl) 	IHI- 

(II 	(1 	(II (JH,Ç (IHH1Hi!l/) •Ç  ),) /H/)!),. 	H/(IHCtI(. 

du.U t:N 	1 	tia1 	11jiiU (Oil 	 1 U II-- 
Ui 0101(0 y 11jIIjflO 	(lilii(1OS hacia 01ril)a. 
:11(14) supullol laigI) 	Ugs. 1 y 21. 

Kl lnl(\iIlL 1U1J41'1Oi 	vta ít - incanientv 
i(i)griñt]cti: 	los 	l)Ol(les 	III voú1iis 	(1(1 

inaxilai -  sU}ieiini anciin 	y 1 - iig.sos. (fl(C- 
1)iil)ltil 	00 	o(lia(.ial 	ojivni 	i)10l[tihu 
LtI II 	i 

i5 i.)°€145 ((1(11 (01010105 \ Ile 	)ljifl11l- 
14)0 I)0i. LOS 11(1()5 V })105 giiflohts.

Ui(lIli(IOst' ll1l1( 	1.114 5111(00 	i1lItll1lI 	1.101(5- 
1 	11 11(0 	y 	1111 	fliC 	ttisus 	iH1(l1.1(l tOi 

1 Fjg 

1 	( ni 	jIplIcliti) 	ll1c)gel(ita 1 	v 	al (5(11.0 
iro 	( - I!pl(!1opllili)t 	lljiLltl10l, 	el 	(-(st ! ) 	l i cnl 

(\11ivi1 no plel-a1o1 aUn p 1U(L1I11I 	boles. 

1 as-i (xñmeuc's tU' Ial0o11l1o)Ii() (11 101 i000: 
iiool(goo tIc sLongI(. (1111111. 	('1.1. 	U(OI)11 

ilaiI)0aIC* \V 	ei ,nano y Khan 1oeat va, 
.\UinloLix 1 	lUO() ' 	1 	101) negllli\ - !i. 1: -  11 

11(I10L1'j1hI-1 1111011(1 ole (alteZa 54' ol051l1(a ('1 
lllicIogatisli)o 1 fig. 5 

LI) 1\olo(ia11 del niño (ft11(nI1e sil 10.' -
IlUiIl('Ol(]ji 1 1) ('1 -ctv vio se cavactevizo })Ol 

lIIi('UIlIO1i paril illOeHi t'1 1111111C11t1). lItIO 
iii Cl] Cl piogiesa de pesri a pesol U' una 
1 ¡tti l)1V0( ('(1U111h1'IldIl Y (0)11 51l!iiel)1 ) 

11111(111 	(0 )ocico> i 1 1) 	(i 1 	Kg (Jul 

l)ui - non' su 1 05111)110 (11 ti SOí'\ ¡(iii 
s( 1 ifi 1) 111)0 oit ji Is 51it1l'iOihiO 11 psvuthonio OO)il 

Y 	O It 11111fl11']1I (' 	111)11 	litO 1111.11110 	1.10 11(v1 '-.1 

11.ie lo liviO III othito. 

ib tigi lo 051 1(4! 	101001000 obpo) (oit 	0 

Rioinconeu000nliI-ilgtl(1Ii trorohlticoite. blm- 

1/  
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• 	. lie(iotiZiciit€0 lielaclilIS 	ptcra: 
itis de 1()dill(t iZ(1uiet(lt 	I1'Sii)1iV- 	l(i- 

as (le viteela 	t -e 11 c eFlilia: desiiu- 
kjiii grave. nilloiciiarione C01ifl tas 

iples ilnlieasrc l(iS ricliitítiis yjI-

v-an]elitc a lic (rial ilebeiiiu-i agregar Liii 

liend tilo SLiI)I11U(OS0. 

Iejaccis de lado las riipin'arinies 
Por' llevaron al obpo a nuest ci 

eente 	(l y 	oe no di ulileIfl(5 en esta 
.Ufliea(iI1. IilS ( 	arteiist iras anato- 

as y fi.incionales de este O no son 
c - .:ticaliiei]le idéiiti'ris a las cic(cnti(IIai 

tT l_l- ]j:lcleii (es, 10)1 1)5 iitoies une ha o 
'r_tjcado ia-ais de síndionie de Kniilli. 
Lrili y Oriilz. 

n el cuadro 1 veiiiiiinios las rajar-
t::sii(ts (le los paciclil es pribi icai los cas- 

: 	fecha: ¡ rol uvwido el nilesI 1]> VIT1i) 

la coitridericia siiitoniitiea es casi 
-ciuta, 
5 diagn6slhii (liteienclal lo debemos 
er en prinlel' lugar ecco la ll'isoinm 1: 
5 Son 0(1105 de Iijo peso (le ni,lrimien- 
ron dificultad pata pi'ogresat'. i'eta'di 

rztal, 	nijercipriatia. 	flhi('1'iiC'E'lllOI, 	('11'.: 

no ('n('Oflt i'aroos anociial las genitales 
s. otras al tei'uciones cuino sel' en el 
'. pat' riel] t( de los (1505 lits orejas smi 
:forniadas y los dedos de las mano 

•€i5Tfl Cfl posieián eai'ael.cc'istiea. II E?XiO1i 

c 2 dedo subte el i del 5(1 sobi'e el 
4 	en el )0 poi' cielito de los rasos hay 

estei'non rollO V 1,11) fti'aX Cli c'oc'iiza: 
- -i'extensioii y iieoi'tarnieol.O del (ledo 

io del pie eii el 75 p01' ciento de los 
T5'i'IYIOS. Pelvis estrecha con O sin luxa- 

de cadera, hernias ingi.t i tiales o din]- 

e les en el 00 p01' ciento. Taml)iéfl 
-.'en nial íoi'niaciones internas rulfo 

:cpatía congénita cii el 90 1)01' eieii (o. 
.-fot'maeiones cenales en el 0(t p01' cien~ 

iver ienlo (le Me l<el e\ - enti'aeiofl (10 
agrna 50 p01' cien tu. l'n los (lerrnato- 

- 	- 
 

hay pi'epoiiílc'ra neja le los arcos de 
•iedos 
n el siidocnie dci CiPo del CatO' ('5 

son iiiiios también de bajo Peso al na- 
con retardo metital seyei'o y nhict'ure-

fPa. pelo tienen cal - a redonda. hiperte- 

Ioi'isnio cii el IOP icor ciento de lo casos 
y llanto catan ecistico (como I11(1lt1iO() (fr' 
ato 1, 

)el:ejno 	ici'iitditj' t;cniliic'ti 	a t - soiicc:i 
IP-1 5: eStos ¡liños lanildén tienen icajo 
peso de liacinuetilo, relatdo de i'i'eeiiuieii-
lo, i - etac -do ps!c000tor. mi('l'opnalia, clip-
toi'ítuiclja celo ademas i ('sentili neis 
nialloi'ivaila 	en el 1(11) p01' cielito (le los 
casos, irrite Cii tolcopan, niicc'c,ítalniía 
colohcijii, lJOli(I(lctilias cci el St) por cien-
to. lal)¡o lel)O]'ilio 75 1)1)1' ciento, angiomas 
('apilcilyS ('utaliecis 70 or ciento, uñas 
liipei'coovezas ;ü por ciento. Dentro de 
las mal formaciones internas se enricen-
(lan: ('a]'diOpal a i'otigénita en el () p01' 
('lento, bazo superlluniel'ac'io en el 75 por 
ciento, rotando inromtileia de ('01011 dI) 
(ii)] dcliii) il'nifl('nrefalia y nirill'oi'nia.cio-
lies renales en el 50 p01' ('lento. ulero hi-
co nc lu P01' ('ieflhl). 

l'l siníli'onic' de Cornelia 	le Lange: 
nslo 	iiif(cs taxiihién Dl'esentan i'etai'clo 
mental u de cl'eeirnjenlo, liipct'tonía, liii-
c'i'olci'acilicel'iIja niici'ogiiatja, nariz pe-
ftleña ('011 antevei'sidn (le losas, siodacti-

has, etc. OcIo, se diferencian liol'uue  lic-
fleo un llanto pta ve. hit'sntisnio Peliel'ali-
vado, ci' as cicle se iuntan en la 1 ínea me-
di;t cutis nlal'ncoi'ala. labios \' hora :ai'ae-
(erística, pestañas tizadas eti el 100 uoc' 
ciecito de los casos, contl'a('tul'ns CO fle-
• idn de los ciclos y a nomal las oculares en 
i:'l por cielito. Foconiclia en la mayoría 
ile los lasos. 

(.'on i'especl i) a la et ioogía de este síu-
drome no esid aclarada aun: alteraciones 
C'l'olflOsi)lli ('115 110 liati sido encontradas. 

Smith y cc lic hoi'ado les sostienen tres 
hipáiesis: a ) un gen o un pal' de genes 
cnn (antes. h lina inuPit'iot'i dominante 
autosoni ira, ('1 herencia reccsi\'a autoso-
nuca, esta últinia sería la mds probable. 

l'ii ('nalitc) al Pal amiento lo nomo que 
po lentos liacei' es corregir las anonial ias 

si lo l'equiel'eii 'f'OteiLcI'-
los (le las iii íecc'jones, suminisl rai -  una 
1 eta adecuada y ofi'erei' a uda psicolie-

(la,cuígi('a en ( - asic que lleguen a la edad 
escolar. 
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1 SVi11'lf, 11 \V., MENILI, J.. :tnd OI'ITZ, \i. 
A fle\.i le('ogflizc'd SVl1(ll'0lfl1 (11 

lo u] ti))1C congenitul 000ma 1(5. J. 1940i1, 7  
GI: 21)), ]901. 

2 1'l N$KY. L., and DI GEORGE, A. M.: A 
l'urni1ial s\'n(ll'one of facial uncl sko]elal 
albina Iic' aSSOCiLlte(I \Vith cnitaI abnot'-
miilitv 10 t.lic mide an1 normal geitals 
lo ihe feniale. J. Pidiut.. 61i: 1(110. 19G5. 

:1 ( 1 13S0\'. fi. Acuse of Smith-E enill-Opitz 
Synclronio of niultiplc congenital anolfla-
lies lo associatioll with dysplasia epipby-
sialis ])UflCtaUL. (.'toiod , W. .4, j.. 92: 57-1 1  
lEIhO. 

4 III AlR. H. fi., and MA [J'  1 N, J. E.: A svfl-
diurne charactcrizecl hy mental ictarda-
tiin, i-hoi't Staturc.. c'aiiiofacjal dvp1a-
iil. aiid genital an)rn1111e5 occuning 111 

-ii}lings. J. Jc'diot. . df): 1,57. 1 

. OALI.,\ EllE, 1.. and FIIASER. K (.: T}ie 
svnjllorne of retairlation wit}i uroclelbita] 
and ske1eWl aiima1ics iii silditigis. ./. 
1 '1 '(i(1.., 69: .li$) I 1)11(1. 
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fi. L: Sirnt h-T .ern li-Opi tz iivnd torne, rl 0/, 
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7 1 O\\ \ 	R. 1 	\1l[ 1 FR J. fi mil MIL 
L11A fi, J. fi.: Micrognathia, pülydiicl,vlv, 
1/OI1 í1eí't ptl]atc, J. Pediat. 72: 899, 19(18. 

8 GELLIS, S. S. FIdINGOTJ), M.: Smith-
1 ernIi-Opitz svndrome. r4O1C'I'. J. D].. 
Cli ¿id, 11.5: (103, 1961. 

E) PA EfE, S. L.. fil'IEDLEI -f, U. E'., DIMICII, 
1., StSSMAN. fi.: Cungenital beatA ti)- 
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C :jística 

CATEDRA DE PEDIATRIA 
ASUNCION (PARAGUAY) 

Neo de tiroides e hipertiroidismo 
en una niña 

.1 lenco Científu.o üuspzctado ))OT la. 	()(iedad P(T(1 !JWlJO (le 
Pediatría, (]aedra. de Pediatría ',,' A cadeniia de l'ediatría., 
24 de junw de 1968. 

JIJRGE HAMUY 1). 
CLIXTO VERA GONZALEZ 2  
C.%RMEN ACHueARR() :1 

flAN CARLOS FRANCO 4  
itAN MAX BOETTNER 
L\DI TEME L.e 
GRACIELA DE RJBEIROT 

Historia Clínica: 19.633, M. T. S. Sexo: 
F:menino. Edad; 12 años. Nacionalidad; 

raguaya. Procedencia; Asunción. 
Ingresa: 18-X11-67 por fumoración de 

110. 
-1. E. A.: 4 afos antes inicia su afección 
n una turnoración pequeña del tamaño de 

iaa bolita (1 x 1 clii) en la región anterior 
cuello que fue creciendo lentamente has- 
alcanzar el tamaño de un huevo de palo- 

a (2 ½ x 2 cm). Se acompaña de cambio 
voz, palpitaciones y llanto fácil. No re- 

nre diarrea ni disminución llamativa de 

.4. P.: Nació de embarazo de noveno mes, 
'arto normal en domicilio, con obstetra di-

niada; respiró y  lloró al nacer. Desarro-
psicomotor : S. P . Alimentación : S. P. 
'acunas: Recibió antitetánica, antipolio, 

antivariólica y antitífica. 
.4. E.: Padres sanos, resto S. P. 

Profesor Titular. 
Jefe de Sala de Cirugía. 

3 Jefe de Sala. 
4 Anatomopatólogo. 
3 Jefe de Sala. 

Jefe de Sala. 
7 Médico Residente. 

E. Físico: Peso: 35.500. Talla: 1,61 iii. 
T. rectal : 36 7. Pulso: 120 por minuto. 
Resp.: W. P. R.: 12/6. 

E. G.nera!: Niña, escolar, lúcida, apiré-
tica, delgada; ingresa al Servicio por sus 
propios medios, colahora con el interroga-
ti) rio. 

Cabeza: S. P. 
Ojos; No hay exoftalmía, mirada fija. 
Oídos; S. P. 
Nariz; S. P. 
Boca: Labios rosados, lengua húmeda, 

caries dentarias, amígdalas Ii ipertróficas. 
Cuello: Inspección; en región infrahioi-

dea se ve tumoración inultinodular; siendo 
más visible 2 nódulos superiores de 2 x 2 
cm que asciende con la deglución, sin latido 
a la auscultación y sin circulación colateral. 

Palpación; Se palpan 2 nódulos en lóbu-
lo derecho; uiio superior de 2 x 2 ciii y otro 
inferior de 1 1/>  x l ½ cm de límites netos, 
superficie lisa, consistencia elástica, adhe-
rente a planos profundos no a la piel. Ló-
bulo izquierdo; se palpa igualmente 2 nó-
dulos, uno superior de 2 x 2 cm y otro in-
terior de 2 ½ x 2 cm, bien limitado, de con-
sistencia irregular; la inferior presenta una 



: 

zoila de L'OIlSiSICIiCIa illavir. \i hay soplos. 
1/.) Se paIjlan ganjIi.s regaunales. lii) ¡mv 
(lolor. Fiel : S. P. 

(ordioi'usciilar:l.(j. en 4 [. 1 	. sobre 
L. Al. C. rLli(lus cardieos ile llltOflsid3d ali 
auilieiitacla, no ¡lay soplo. Frecuentia : 120 
P. A. 120/130. Ftilso perif'rico : 120. 

.4 pura/o respiratorio : S. P. 
.4/do171e1JI 	S. P. 
O. (.ienitales : I- euieiiinos S. P. 
Extreiiiidules : S. F. 
fie/ 	'Ftecnc:a y elasticidad normal. 
S. iVeriioso : Lúcida, refleji )s: S. F. Suri-

sibilidal superficial y  prollilida : S. P. 

1)/a giióstio clin ico del ingo1eso : N u 	3 e 
tiri >i(LS. 

l)a los i/i' La hora! OF/O 

llí.'piogiao>o : 19-Xll-67 l 2-1-idi 4-fli-ris 
(i 	[/ 	1 	1(1 1(1)0 520 it/ii '0)11 IX' 
UIt.: 	7.400 11.-lOO 30(10 
lib.: 	1 2,5 	g '. II 1(1,5 
L.: 	iii'; 2S "s 21'i 

1 '  2 '3 
15.: 	80 ', 
1,.: 	(1 

65' 67'; 

'3 
(1 
II 	'3 7', 

lIto, 	42 	; .23 ' ,l 

tIt(11. .1t(EN'I'. P:iii 

21(->11l 1-07 	II iii.''i 	(l' 	IIIICIII(tlI(O' 

lis dinbiiosticos _1í11lC)5 de stila silil 
Neo (le lirotle 
lii peri jroid CII ti 	i1 	h(J 
niul)inodtilar ( taqiociirclll 
l]iperlili(tl.idtl(l. diloiiin. del 
c/adez) 

Eco/orión 	1-1-68 
Se indica Iralarilienlo con droga uiititiroide 
20-1-138 
Se indicn traltiiiiicnto con tioiiracilo. Fu 
siC: 100 ¡ng diario le comp. a las 7 hi, 
½ conip. a has Ib lis, hasta ci 101114 
1 nu, 15 dias. 
>3-1-68 
Pulsa : 51$' Peso: 313500 
2-II-iSs 
Puisa : 92 Peso: 37.100 Sin uli;irreti 

2 2-111-68 
Se indica Logol Inerte II) golas diarias 1 
sedantes (Librinin 1 comp. 2 veces por dial 

210li 1-158 
Pulso: 9(3' ladie. preotieraloria : LiJriim i 
las 20 lis. mSs Ncmbiitai 1 cans. 

27-111-68 
11u aviioas a has 5 y 30 lis. 1 i.,hriiini y (( 4 
(le Neuihiitnl. 
Atropiti ½ ampolla. Dcii ero) (2 aalp. 1- e. 
nergail 12 amp. 

27-1.11-Os 
l fltelVCI]Cloll (511 inI rLticn 
Pcstoperatonio : 	[),\, : 	3(1/Oil Pulso: 	12 
Resii. : 	ii' 

í)ia53'naslico jIri'a/'eralocio : 
Co!!ei'ol 

2-X I ¡-67 	130 ntí. '4 
(3-11038 	 152 ¡ng ' 

26-I1-(3(- 	225 ¡hg 
4-111-68 	 Irs nig ' 

Bocio nodal ti r ci iR 
Iii peri iroi (hl/011O. 

i)iogri (3s lico jloslo[O'ra (orlo : I-jucio noclular con 
lupe rti ni u Jis lic>. 
SO/o: l)iirante el acto opernO rl> 	desei>eadena 
crisis car:icterizada i.r  taquk'ai diti, 	iipoteiiiúfl 
io' se do:lmiin paillatillaniente con tina 1'lnpIlln de 

Ce les 1/) OC. 
lOe/a 1W/ ¡sOlo 1' uso,' 

	

2)l-X 1 I-1i7 	más 162 

	

21-11-118 	más 56 

	

7-II -68 	tUs 23 

Ca plació,, iii' i'üdo nidwaelii'o : 1 (i-X 1-137 

2 Os. 
24 lis. 63 
lii lis. (ib 

Ntapeo : '!'iroides 	i/rniiul:ida CÍO] varios n3dii- 
os, (111(1 ile los cuales es el iiriico cantante. Los 
uleuiás limpias. La Captncihn compatible con hi-
poltroidisniu. Su4erinos te'-.t (le clepresin. 

(2lieemio : 	2 1-XI1-67 	120 
(4. R. S. : 	21-X1I-67 

lii. hora: 12 ¡orn 2.1- hora: 28 ¡liii 

Orino : 	1 ui-X 1I-67 
R. ácida. AlO.: 110 contiene 
iliicosn : 111) C('hl tiene 
t riil>iljiii : 	lii) 	eoiitici)e 
'3e)inicnt : ('.E., Ieiioc5tos 3-.1 pr entmm 

la/orille (lfl)1tiIilIOUIi(lOíT/C() 	Ri'oistro liii- 
meno R'026./68. Diagnúsdco Los liiillaigos 
referentes a la iliacroscopia cono.> iu1l11iIlo 
dii ¡andad, las características de los mismos 
i' lo aSpechis releridos en (1 reSnlllLll liis-
toI6icii Isee...urets cii tina paciente joven tIc 
la edad se/Sajada en la hoja clínica, conduce 
al diagnóstico de corcinonur difcrenriodr 
tipo folicular, Cali cuigioiri i'usión de (a o/Sin-
di//ii tiroides. 

Comentario : Del 	n/Sliis cuidad(->s>> (le 
('Sic cuadro clínico y lahoratorial, leneillos 

Diagii'stico clíiiico y  I,'Ll)OratOrial : 1) 
bocio o o d u 1 a r Cliii hipertraidisiimo yo 
2) lico de tiroides FI estudio anatonmopa-
lol(uLflcl), 105 (131 Cl rcsiilidi> de tII1 carci-
i1011il de tiroides lijio folicular. Por 1> (an-
t>.), las interrogantes qae nos plantean s'ui: 
a> Ls oil carcinoma de linoides cori sigilos 
de lliperliraidislllo II sra 110 carcinoma lii- 
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Sexo 
Edad 

tecede ntes 
Tumoración infraliio.!ea 
Taq u icard a 
Adelgazamiento 
Disfoni a 
Disfagia 
Dolor a la palpación 
Disnea 
Nerviosismo 
Ili pernioti 1 dad 
Exof fa Ini os 
Alteraciones en piel 
Circulación colateral 
Soplo FhriIl 
Metabolismo basal 
Col esterol 
Captación 1 1 : 11  

lodoproteico 
Respuesta positiva al trat. 

con anfitiroideos 

Neo 	de 	flroides Bocio o odular con 
hiper/iroidisíno 

Femenino Femenino 
Cualquiera 	(40461) 	años) Puher-adolescente-adulfos-jóv. 
Latente 	p/nochtis 	aítos Variahle 
Nódulos 	único 	o 	ni ú 1 ti 1 ci cm 

( +) 	nihs 	de 	1(10 

(+) 

(-1-) (—) 

LI 

N 
N 

N 

() (+) 

rfuncionante? Entidad ésta rara pero 110 

icpcional, pues algunns aut( res la dan cii 
i estadísticas. 1  b) ¿Es un Carcinoma (le ti-
r:ides COfl falsos signos (le hipertiroidisnio? 
;Pcro cómo nos explicariamos (a respuesta 
p:sitiva al tratamiento con tiouracilii en 
istra niña enferma? e) ¿O es un hipretiroi- 

-no paraneoplásico ? 
Hemos creído así interesante la 1'-

tz-tón (le esta enferma por las interrogan-
r. que plantea su diagnóstico clínico y 
aatolnopaiológico. Creernos que investiga- 

.:'nes futuras podrón aclarar mejor los ele-
- ritos necesarios para un diagnóstico más  

sencillo y certero, ya que la Cirugia y  la 
Anatomía Patológica han tenido mayor mé-
rito. 

R F. F E I E N C 1 A 5 

• Cáncer. Problemas clínicos terapéuticos. Tu-
mores malignos del cuerpo tiroideos. Dr. Mar-
ccl Dargent. pág. 223. 
Revista Chilena de Pediatria. 
Revue do practicien, turno IV N dinero 15-21 - 
V-65, pág. 20-21. 
Carcinoma of the Thyroid iii Cliildhood-Pedia-
trics-Volunien 1$. Setienihre 1956 N' 3, pág. 459. 
Hipertiroidismo en el niño. Pediatria (Chile). 
Volumen 2 N 1. Enero, febrero y marzo 1959, 
PiZ. 39. 



Colaboración Especial 

Aspectos clínicos y  humorales de comienzo 
en la diabetes infantil 

SAINADOR F. 1)E MAJO 
JORGE M. SIRES 

e ha d icho y es generalmente ac'epta-
do (JUC la diabetes en el niño es de co-
mienzo agudo y (Irle el coma (lia})ót 1ro es 
la manifestación que comúnineni e señala 
su apa(ici(l. 

Así divulgado el concepto, sin arlara 
clón del alcance que se asignu al téirilino 
agudo con que se califica el comienzo, se 
ha generalizado la idea de que la primera 
manifestación de la (liabetes en el niño 
es e] coma. l'ste concepto no se Cjustd a 
la realidad poi' lo fliellOs Cn los caSOS qUe 
motivan esta publicación. 

El anñl isis de estos hechos ('0111 'ibuven 
al mejor coflOciiTliefltO de la enfermedad 
y es (le gi'a11 importancia pióctica (lCSdc 

cl•e su consideracion en la tI inica permi-
le poder hacer el diagnóstico temprano dr' 
la diabetes en el niño y consecuentemente 
evitar la aparición del coma, man ifesta-
clon flIóS taidíii en la evolucion (le la dia-
bet es infantil desconocida o incontrolada. 

(',cso 1 : Vano de 9 anos O meses ea el ITO 
flleflt() de la (onsulla. Su estal lila es de 1,38 ni 
0000eSponclie(ll.e a los 10 a. O m. So peso es ile 
20.200 conespandióndole por SU (alla 91,200 kg. 

1-Tare fI 010505 a los 8 a. fI 10. 1 padeei( esUli-
latina siendo tintado (00 antil)lólieos y 
fllefl ilíelólico. 

Poi' aquejar iloloi'es en mielTIbros inlcrioi'cs 
(lii la 11 te la ronvalecencin se lo medicit cori 
corI tcoides que anteriormente había (ornado 
('(liTio 1 'alarlicllto ile una ])úI'))UI'il III 11ll)o('ltO-
P'lllCil I)adecida ¿( los (1 11005. 

¡ a theta pi'esci'ipta era ex('esiValncllte lien 
en hidratos de carbono y se realixaron aniihisis  

pa ¡Mos tic ((('LITO limil ('011(101 d_'i ()I55() 

Los lles )1in101'OS aníilisis fueron normales; 
el cuarto realizado a los 8 a. 10 nl. revelo Una 
glucosuria de 85,1 g ',. La diuresis cIuralili 
ese 11105 050] lo entre 1.000 y 1.200 ml 

Cinco meses cleshitids (a los 9 a. 3 111.) pm 
lIllIlleril vez presenta enui'esis que coincide 
('oil Una glucosuria de 22,15 gs sin aceti noria 
y una glucemia en ayunas ile 008 g '5. Siete 
días mSs tarde se encuentra una glucosuria 
(le (11) g ¶í y ulla glucefliiij el] aVlel:l 
1,15 g ',. 

lteci0n Oil (1105 (lespues lliniit la lItPll(iofl la 
le)lldpsla. )Olitli'ill \' plifagia (.0)1 (Le(.oi(hi CI'-' 
PC5O. 

Transeul'lido otro nl('s la tletei'injnacien ile 
la glucosuria estñ en 50.2 g sin aeehnuiia 
y la glucemia en ayunas en 1.12 g 

Luego (le tres semanas se rrndiza una pi'uc-
ha (le sobrecarga con glucosa con el síguien(e 
resultado: glucemia en ayunas: 2.15 g 5, 'a los 
11) millutas: 3,1(1 g 'a a los 01) minutos: 312 g 55; 
a lo 00 nhilllltos: 5.80 g e 1013 120 minutos: 
S.l g T. 

Fl tratamiento posterior cui'só con Ulla CVO-
lucido muy favorable. 

.-1 0(000(1ro 1(5 hepditarios : Un 1_lo paterno 
i lii(l)Ót leo. 

('ASO 2: \T10'(11  de 1 1 arOs ('iii el liloIflelito de 
la t'oflsult:( TulIa: 1.72 ni. 1'eso: 58.5(1(1 kg 

TI a padecido episodios le pi@1o0fi'lt)s a los 
1 años 5 cnOsos; a los 5 años (1 nieses y a lo 
12 años 9 1110505, 

Como consecuencIa (le este Ultiino e1io10), 
el puiCleilte eXíif1_el'aildO Ja ¡>ria'cripcióri llle(li-
ei.1 se ha sometido a tina dieta excesivamente 
lien en llitIllitos de cai'bono lsta pileile cal-
cularse en 0(1(1 a 000 g (liarios dul'afltC 7 meses 
al n•dio (le los cuales n los 1$ a. 111.1 1111 
ani'ilisjs (It' (Iliria pal'a ('Oiltl'ol ile su nefropatía 
revela tina glucosuria de 90 g , cinco (lías 
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[.0. 91 Sn, 	E E IDA, Snr 	E 0,3 a 
lic abuela p.rnrno,p.nr..,.l lic nfrIlArSSn 5Sf. 

0nrcce*rnfn an9aliaas - 	 ti. paI.IrA dlAbn'r,co ¿ ib, 60 A 

0- PAOnnlle. rOflc.InCnrtc 0 pIcIrlarIflA Ile,. ura Alen, rica .9 Iadralbb 0* tac. 

	

Cfl tafflCic' 	 bon,9rEtr,03e5 realizar......-  ¿114141% « erInA - 

A -2,n,9 	 '1110 as. 
30' -  3rA A 	031 At 

0996 	3129 	60' -  2,32 e 	A, 
90 	9 

120-2,409 

	

Sq 	O 

Açfbir 	 Entre 	EnSiere 	Narre 	Abril 

S1%:Ortfra:rnr.,..,n,.,n,»nil,q,. cerO ,,' ,  A.c.-,ra aan.09t,c 

FIGURA 1 

-a la glucein la en ayunas cii de 130 g 

llanió la ateii('il)(l la eXisteFl('lii (le polio-
de pclidípsia; no hubo enuesis: liabía 

ti7 	 Li1'O]( iila'tit() y aumenta) cc (le 

5 sencanas (lespues. a tioi'tritilizado el ré-
dietóiio. la gliec'nia era de 115 g1 

:-.-ot,ívc1 la glu('U)-iliria ¿1 los 20 dios. 
ante lo. It nieses siguientes la glueeia 

t. vanos osciló en sucesivas determinacio- 

	

g 1 ,1: 1 g ' Ir: i.1.'i g ' Ir: I . di g, ,, 	En 
-. ntsmc lapso (le ttenlpo la glueosuria va- 

.......e 0 y 	1 g '- - 

li anos (le edad. 5 (fl(se-i (lesl,mes ile 
h 	'iC'I'O apa ri('ion (le gI iteosa en la Orina 

'"all'/.0 una prueba de sobrecargo (' in glu-
'tEso efl(-oflhl'ófldOse las siguientes ('1 tras: C u- 

voi en ayuias: 216 g . : a los 1))minutos: 
a los 00 minutos: 5.05 g rIl:  a los 00 

Los 	-. 	 lo'. 120 mInutos , 

¿ 	- a lISO minutos: 1.8( g . 	las l'cspcs'livas 

	

10, .-altrifls fueron: 12 g ' rl: 	 (1, íO. 7), .50 y 

* 

.1 
O-rr1ots' )i('('e(ñIa'rios: Una tía abuela 

tn'na diabática, 

CAso :1: Mujer (le 5 años en el momento de 
consulta. Su estatura de: 123 ni ('()t'respofl-
a los 7 años 7 m. l'eso: 17. lOO kg eorres-

ndténdole 23 kg 1)0V su ('slaflu( 

'a rAcel-do nr'IIOOA leicelorrIlI II,a),t Caen,.. Ib. SI Sr" 
A 113.0 rna, Ar ng-meIr Si 600 a 9.9 9.a AriOS nt 9 Oe 3 

• -  01140 rL 

933% 	 1 

1-lace Ii meses, del.)iendo praet.icai'sele una 
arnigdalectomiii, se descubre en un análisis de 
rutina ua glucosuria de 11 g 5 y una glucemia 
en ayurrs noinial. Repetida la investigación 
de glucosa al día siguiente resulta negativa 
(fig. :1). 

Ciiati'o iiieses ilespue.; se observa polidipsia 
y pollurla. aumento (tel apetito y (Iisminueión 
(1V') peSO. 

l)oii meses ('nos (alOe. (k'lildO al adelgazo-
miento, se repite la glucemia en ayunas que 
at'i'oJa 1,313 g '.: la glucosuria es entonces de 
50 g '  y hay aeetonuria A los 2 días concurre 
a la consulta aquejando inapetencia. sed in-
tenso, somnolencia y cansancio, 

Tratada (le inniidiato, E-'\'ollL('iono lavoI'a-
1 )leniente, 

1flt('C('d('O/('.'i hci'edi/ai'ioa: Ningún diabáti-
Co en la fcoiiilia. 

('Aso 1: Mwer ile 10 años 1)) meses en el 
momento (lE' la consulta. 

Su tallo (le' 1125 corresponde a loa 11 años 
1 meses. lteso: 25h00 kg ('o rt'espondiándole a 
su estatura SI kg. 

Rio-e 1 ano s -  medio 	a los 1) a, 1 in.l la 
madre ('O]tst.Ilta pi>l' c'nai'esis ile reconte apa-
i't('ion, la cual ('OlitintIa pI - eSet -tti'(ndosc desde 
entonces en forma esporódiea hasta el mo-
melito de la consulta. 

Se la halda interpi'etado ser (le naturaleza 
pi-ii c-gc o a - 

Scis nieses o'ias tarde, observa apetito cxii-
'ei'ado ,s- Lid('lgazminiiento í''itl u na péi'dida 

lsiodet'a[ conipi'obada de 1 kg en 4 )'fl(55 
° l)Ude pI'eeis ~ o' la época en que nota 1(0-

lii_tt'ia y pololipsia que fue de grado tnoderado. 
A los 1)1 anos 5 meses (le edad fue realizad' 

UI) anal(sis (le oVina (le ('((tina con 'esoltacfos 
tot -males 151 P .  

Lbs meses más tarde, ('Ofl) (o])! inuai'a (((le]-
gazanili.> y aptu'eeiera t.tn diser dio  e.lema en 
miembros infei'ioi - es, el niédico tratante orien-
ta la mn(\'( , sligac'ión hacia tina probable nefro-
patía. El analisis de oVina revela entonces una 
gI ucosul - la de 40 g 1,;,,  lbs días desl' )ués la glu-
cemia en ayunas in(licalia valores (le 2,05 g 

evolución posterior fue niuv favorable 
aumentmoido la niña 12 kg en 1 meses de ha- 
tmonienti 1, 

A, 3.  
'ero -  17,400 K 

Hrpeng(ucemla... AflleI'rOn r1II419c de 9Iuc.9ulra-n-nrlsr, 
Ierulrean,re_amiçAaIeEtoma. - 

IT E CE DE II OtO 
PAl dr pr lA 

0000139,, 	 POliulia 
POiwr,a 	 AnorexiA 
P0I,iug:, 	 Cansancin 
'JrAiOa de peno 	 Solrrna(cn.c,. 

.Ir,cern,a 	 090q 	 1359 
'ILCOSIJIlA 	1Q 	1 	 300. 

-celonulla 

10 	r 	 23 
'lot. 	 'lacro 	 'layo 

AH.: 	r2s llD'ic0(iP 

!IG(RA 3 

lIr 	Suon)ri.n' 	n.ri 	- 

FIGLI?A 2 
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H. le Pedarria 
Çl 	4.t35s 

	

E.C.: lOa lOm. 	E.E.:lla. 4m. 	£012 
28,600 Kg 

/'1.C.: Ac entuada y  conhnúa pérdida de peso 
con conservación del apeliPo que ha rofiydo 
COn$utPas desde hace algún ''emoo 

AI'4TECEDENTE 

Place ao y medio: 
Enuresis de Ye, en cuando 

Desde hace mas de C meses 

	

fkrdidc' 	ew e bo//fcq fc, 

Sin ooder precisar tiempo: 
('oJ/dføs/o 1' Pt(fjrjr' rnoderidaç 

Has. 2 meses: 
r/ucosur/e, 

IOQUIHICA ACTUAL: 
Glucosuri? SOg ,%, 	CC, lnicos 

Glucemi? 2.OSg.'/.,. 

A. H. 
Abues, 3 ti» abuelos, r6afernos,padres, 105 7  'íos ni 

pernos y los 2 paternos Of)! f)9Qt/VoS. 
1 1,0 abuelo materno y  2 lo, abuelo, 

equndo' oaternoe 	fliobetfcos 

FSGVRA 4 

	

4 ))(('Crd('t(S /)errdiIor(o,: Fn tei 	huelO 
materno, 2 tíos ahulo y 1 íes segundas patet-
nas, diabeticos 

('Aso i: Varón (le $ años 2 meses en e] mc)-
rrien (o de la (onsulta. 

Su tallo de: 1,2$ corresponde a los 8 años 7 
meses. i'esu : 11) kg correspondiéndole 2G kg 
para su estatum. 

1)csde boce 8 meses ( e los 7 a FI> Yfl. ) flOtafl 
filie el nilO)  pesar (le tener un elle-
((t() flOiflIul . SU POCO ero de 2(1 kg (los meses 
después íig. 3). 

1 )csde hace 1 mes les llama la atencion la 
polidipsia, la poliuria y la enuiesis; el apetito 
SL ltii exagerado V continua lO pérdida (le peso; 
han notado progresiva pél(iicla de fui..../d5 y 
dcc aimic flio. 

Itceicti boce II) (lías que 1)01 pIin)cia vez 
consultan a un facultativo poi el adelgazo-
IT)icflto, soljiitanidúse (i , it iOsCdiIflL'uitli(iOrI y 
IIemCIOmO (.00 prescripción cic (01010 y Vl-
111 fi lfl as. 

('orno (11 ('le ptiialo sr. cg tr:ila en ke. 
mós de pérd da es interllaclo en el Tiospita] 
cte Pediatríai en giaclo avanzado (le (lesilu-
troj Ofl. 

Se trata de un niño lúcido (:0(1 severa (íes-
nutrición (7 kg nichos (l1e  VI (:OrIes])OlIdieflt e 

O Sil estatura) asténico y sedienio, i)lUy
(retamente c]esliidi'al.ado. La glucemia es de 
7 g Fi : lo del.erliiiiiaeión de la glucosuria se-
hall:] Fi g Con 	n 	 u abudante aCetoiiria. 

Se inicIa tratamiento, recuperando el Llifl(i 
1:100 g Cli 1111 luCO. 

.t5t(c('(IeffI(z /fc)e(1i>Ianos: No 11(4V ilOtece 
Ocotes fíe diabetes cii los otroS 1 hermanos, 
1 )rOileS. 7 l:ios maternos. 9 Patelhios lii Cli los 
l 11)0)5105. 

Discusión 

En los casos 1, 2 y 3 los análisis tie (111-
iia realizados como control de evolución 
() como examen (le rutina fueron la pri-
meca manifestación en sugerir la existen-
(Of cte (liLlbetes. 

Las especiales circunstancias (le los 2 
primeros casos han proporcionado una 
valiosa (locumentación que permite cono-
cer la foinia (le instalación del sindloIflP 
diahétien en estos ninos. Los exámenes 

(4 294) 

	

E.Cs Sa. 2m. 	E.E.. Sa. 7m 

	

Peso: 	19 lng. 

L 	Severa desnutrici6n. 
Lácido,astemco,sediento, muy di scretamentv 
deshidratado. - 

ANTECEDNTE. 

Hace 9 rileseS; 
Adefgr32Omif)to corI pedto normal., 

Hace 7 meses: 
Peso: 25 Kg. 

Hace 1 mes: 
PotkJ(p3fa, po(iurtc, rsriure.o s , jo(ifÓ 
ç'y rciifinudo 13 perd1 do d) 1eÓ. - 

Hace 10 sli'S: 
CensilIM por el 
Se inveahgo Emilio y I1ogrma. - 

8IOQUIH;CA ACTtI.'1L: 

Glucosuria: 38 . 	E. Fn:r. +41+ 
G1ucr1ia; 	5 , 

AH. 
LOS 4 herrnn02 pactresobaaIoo, los 7 hos nra. 
tsrno5 '? lo5 R paternos' Qn! !ierJO!/vos 

FLGCRA 9 
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:uímicos demuestran claramente la 
tiinució.n de la capacidad de reserva 

páncreas ]a cual se va acentuando en 
na gradual. Ello se expresa primero 

tn ja presencia de glucosa en muestras 
•rina de 24 horas con glucemias nor- 

en ayunas hasta que finalmente 
iree la hipergliicemia al no poder 

zitenerse la homeostasis en estas con- 
: ::ones. 

:_as pruebas de sobrecarga provocad a 
glucosa o naturalmente con la ingesta 

muestran elocuentemente en este 
:iodo la capacidad de reserva dismi- 

:da. 

Jepué5 de producida Ja alteración bio-
;míca es cuando comienzan las mani-
taciones clínicas que a medida que se 

:ntúan se hacen aparentes reconocién-
:ee recién entonces la polidipsia, la po-

1=ria, la polifagia y la pérdida de peso. 
tas manifestaciones no siguen al prin- 
io necesariamente un curso sostenido 

.no que pueden ser de aparición esporá-
ixa coincidiendo con sobrecargas a la 

nción endocrina pancreática. 

El proceso descripto se ha desarrollado 
estos casos en un período que oscila 

tre los 6 y  los 8 meses antes de que re-
bieran tratamiento insulínico. 

Mientras en los casos 1 y  2 se inicia 
-atamiento con las manifestaciones cli-
:cas de comienzo, en el caso -i se lo hace 

con signos de acidosis. 

En el caso 4, la enuresis que aparece sin 
tivo aparente y posteriormente la po-

ifagia y pérdida de peso con poliuria y 
:Iidipsia son las manifestaciones clíni-
:as que permiten sospechar,  la instalación 
radua1 de la diabetes en un lapso de 
:empo aproximado de 1 año y medio. La 
isenria de la glucosuria registrada 2 

neses antes de que los exámenes bioqui-
icos demostraran francamente la pre-
ncia de la diabetes, es concordante con 
cuadro clínico del establecimiento gra- 

dual y por lo tanto similar a los casos 
anteriores. 

En el caso ii también la sintomatología 
clínica es manifiesta 8 meses antes de que 
surja la sospecha diagnóstica y de que los 
exámenes bioquímicos demuestren feha-
cientemente el diagnóstico. En este pa-
ciente el signo guión fue la pérdida de 
peso con polifagia. Es bastante después 
que se reconoce la polidipsia y la poliuria 
y en el momento del examen aparecen ya 
cuerpos cetónicos en la orina. 

En los casos que se comentan es evi-
dente que la insuficiencia insulínica no 
fue brusca en su instalación, como lo 
demuestran los exámenes bioquímicos; la 
alteración metabólica que se origina, al 
alcanzar un determinado volumen, tiene 
su expresión clínica en la poliuria, poli-
dipsia, enuresis, pérdida de peso, polifa 
gia con particularidades variables en ca-
da paciente. El reconocimiento de esta 
sintomatología depende indudablemente 
de su intensidad como también de la 
agudeza del observador. En muchos ca-
sos el interrogatorio permite establecer 
su presencia meses antes de que sean lo 
suficientemente llamativas como para in-
ducir a consultar o para que se hagan 
presentes las manifestaciones de la aci-
dosis o del coma. 

No es del caso aquí discutir los factores 
que pueden precipitar estas complicacio-
nes y aunque no pueda generalizarse pa-
ra todos los casos de diabetes infantil la 
forma de instalación gradual que se ha 
documentado, es útil llamar la atención 
sobre su existencia para que se investi-
gue cuidadosamente esta sintomatología 
de iniciación de la diabetes y para que en 
estos casos se preste especial atención en 
pesquisarla mcd iante pruebas de sobre-
carga que, como la glucemia postpran-
dial, sencilla y práctica, establezcan la 
capacidad de reserva del páncreas. 
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Resumen 

Se (amentan 5 casos cuyo estudio de-
niuestra la forma gra:lual de instalación 
(le la diabetes en estos niños. 

Los exómenes l)ioquímicos señalan una 
disminucion progresiva de 10 capacidad 
de reserva del páncreas. 

Cuando la alteración metab lica a qe 
(10 origen alcansa una determinada signi-
ficación, se reconocen las manifestaciones 
clínicas: po]iuiia, polidipsia. enuresis,  

póldi(I0 de peso, polifagia que tienen par-
ticular expresión en cada caso. 1-1 asta el 
momento en (lue estas fueron lo su fleten-
lemente Ilarnat ivas o hasta que se sospe-
c'haia el diagnóstico, transcurrieron entre 
( meses y un año y medio. 

Se señala la utilidad de reconocer y de 
investigar esta sintomatología de inicia-
ción de la diabetes y de realizar en esos 
casos pruebas (le sobrecarga (glucemia 
postprandial ) palo determinar la apan-
dad de reserva del páncreas. 



Actualización 

Farmacogenética 
5 . importancia en pediatría 

JOSE M. ALBORES 
PRIMAROSA R. DE CHIERI 

C.ecepto y definición 

1959 Vogel introdujo el término far- 
genética, que en la actualidad puede 

como una nueva disciplina que 
e investiga en el campo experi-

tn:aI y humano la respuesta a las dro-
r_ resultante de diferencias genéticas en- 

:DS individuos. 
SEiún P. Naranjo los mecanismos de 

:ucción serían los siguientes: 
Por alteraciones de la estructura quí- 

Hemoglobina de distinta estructura 
:mica. Anemia grave (sulfonamidas). 

Seudocolinesterasa atípica. Fenóme- 
tóxicos por falta de inactivación meta-

:.: a (sueein)lcolina y otros ésteres (le 
:oiina). 

Por deficencia enzimática: 
Por deficiencia de glucosa-G-fosfato-

:hidrogenasa. Anemia hemolítica (va-
drogas). 
Por deficiencia de una acetil-trans-

:asa (a partir de la coenzima A). Poli-
s (isoniazida). 

- 1 Por deficiencia de catalasa, en va-
tejidos. Necrosis (peróxido de hidró- 
1. 

• Profesor Tttular, 3a. Cátedra de Pediatría y Pueri-
Facultad de Medicina. Universidad de Buenos 

Jefe de Clínica. 3a. Cátedra de Pediatría y Fue-
r  

3) Por superproclucción enzimática: 
a Por exceso de sintetasa del ácido 

delta-arninolevul ínico. 
Porfiria hepática (pentoharbital y otros 

barbitúricos). Como se podrá observar la 
mayoría se deberían a alteraciones enzi-
máticas. 

Mecanlsmos 

El DNA (ácido desoxirribonucicico) es 
el material hereditario por excelencia, ca-
paz de dictar a través de otros mediado-
res, la estructura molecular de proteínas 
específicas. 

Ciertos genes "estructurales" determi-
nan la secuencia exacta de los aminoáci-
dos en las proteínas. Otro grupo de genes 
l]amados "regulares" controlan la canti-
dad de síntesis proteica. 

La hipótesis de Jacob y Monod, expU-
caría en cierta manera como es controlada 
]a síntesis de proteínas. 

El represor se encuentra combinado con 
el gen operador que se encuentra próximo 
al gen estructural y controlaría la canti-
dad de síntesis proteica a través de los 
genes supresores. 

El mecanismo genético por el cual se 
tendría como resultado una deficiencia 
enzimática sería la mutación de un gen 
estructural. Esto podría resultar en una 
sustitución de un solo aminoácido en la 
cadena polipeptidica. Hasta ahora no ha 
sido posible identificar reemplazos en las 
variaciones enzimáticas como en e) caso 
de las hemoglobinas. 
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()tio recitnislno por el (uil una niutu-
CiOfl genética puede i'elacionar'sc con una 
ileficicneia enzimática si ía una mutación 
(le un gen ((mt colador: en este caso la en-
zinia formada sería cualitativamente noi-
mal, pero cuant itativameni e (1 istinla. 

Clasificación de las enzimopatías 

( i-Yunrr-iisia y ()'Flvtin, mo(lificada 
por J T\l Al botes 

LaS principai les enzimopat fas, según sus 
posibilidades teca péuticas. Se iigiUpaii asi 

19 Aquellas en los cuales es factible un 
tratam en lo cte i'eernl ) lazo: 

a l Agamniaglohulineniia . afibti tiogene-
nIia y defectos (le coagu laci(ii. 

1)) En fermedades OF defectos hormo-
nales : h 'peiplasia suprarrenal vi tilizante. 
hipotii'oidismo congénito, diabetes insípi-
(la y (liabctes sacaria 

2 1 . 1  Asjuellas cuyas man testaciones pa-
tológicas pueden esitaise o disniinu trae 
mediante la sup isón de ibogas o a Pi-
mentas eSpC( if 1(05 

a 1 SOIJieSICIl (le drOgas ((lite al pci iii-
bar el funcionamiento de algunos sisle-
roas enzimaticos provocan enfermedad 
deficiencia i:leglucsa-  h-fosfato-desliidro-
genasa : (le (oliflesi e1asa 

b l Eliniiuiacion (le la dieta de alimen-
tos específicos: feo i lcctonuria galactose-
ni in : hipeil i pemia idiopaít ica : lii peicoles-
teroleniia pi1iauia, def:cieocia de enziflias 
ijitesi itiales (lesdoliladolas de hidratos tic 
ca: lJ( (110. 

39 Procesos en Iras que la alteiacion me-
tabólica puede supetaise l)1oPoi0naUido 
una vía (listinta al metabolismo: nieta-
hemoglohineniia congénita. 

49 Afecciones cii las cuales Iniede efec-
tuarse 11 rl tiatamieri Iji corn pci tsador con 
resultados satisfactorios: enfermedad ile 
Vifl lson, aíiidconie IIC De 
((ini. cisl mU cta. 

) Afecciones en las que solo puede ha-
cerse tratamiento sintomttico : albinismo 
acatalaia 

tr i  Perturbaciones que cui sa ti si ti rna-
riifestaciones clínicas y no requieren tia-
1 aiTiiCfltO : glucosu tia renal. 

Latsafcc(iones incluidas dciii ro de l 
farmacogenética estaitíaiti atgtupa(ias en el 
grupo 2 de esta (laSi ficación. 

F] empleo ile drogas potentes al propia 
ienipo que ofrece lu maiia y illos,i peisper-

ti va de la rápida curación ofrece también 
el riesgo (le SCi ias reacciones indeseable 
que a veces pueden ocasionar tanto o más 
cIa ño que la enfermedad por sí misma. 

Fl niéd ¡co está oh] igaido a conocer ti 
solii las propiedades teiapéu 1 icas de un 
droga sino lanilién y (1WZás en prime 
lugar, los peligros que encierra el USO de 
ca(la Una de el las. 

Con ciertas diogas bat sucedido que, por 
niuclio tiempo dieron la impresión de es-
1 ar libres (le efectos indeseables, hasta 
que se ,iclnii ti ist canon a rül fones de pa-
cientes y sólo entonces se descubrió qu€ 
paute (le la población cia P01li_ldOial de una 
anonialia genética V cii esta, la (liogal Clii 
ca paz de provocar graves efectos Ióxico* 

1 a admi tiistraicióti de un fáiniaco a un 
ser hunia no consi ituve liii aspecto parti-
cular de una situación genetal que se pie 
sen] au al initoduci i cina soatalicla qu fmi-
ca cxi caiña a un oi gan Pmo: ejetil pb, a. 
añaid it' un agente antihacl eci;uno a uti cul-
1 ivo de bacterias: en este casu se pto(lm 
ten dos tipos de cambios: el priUeto (le 
ellos es a-idapt al ¡yo y es casi i timediato. 
pic la activación de viata tiietabólicas qur 
en este uionierto se nl ¡ izan en niavor 
grado que en ci icunstaincias noiinales. 

IP segundo cambio 1 jane luga.it mucho 
más lenlanientc debido a la selección de 
aqu& las cepas niLttantes que poseeii enzi-
tus capaces de neutralizar la sustaneia 
extra [iii. 

1 )e esta foirna, s.c presente-i una selección 
natural en las ha.terias surgiendo una 
flora bacteriana dolada (le sistenias enzi-
niáticos resistentes, muy distintos a tos 
del ti po ancestral. 

lin los animales superiores, ¡ ricluvendi 
al hom hie, acuite una situación senieja ti-
te. El estudio del polimorfismo nos per-
mitirá entender este problema 

En primer Ugar di ternos que en todo 
complejo genético (le Ufl organismo pci-
fecti:umente ajustado a su ambiente cual-
Ouier mutación genética será cii getueral 
(iesVeiitijosa y ten(leiá a ser eliminada. 

S(n etuil)algo en ciertos casos una mu-
1 atile puede ser muy beneficiosa cuatido 
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tCIncide al mismo tiempo con un cambio 
ambiental. En estas circunstancias la mu- 

nte se extenderá, Y en ciertos casos lle-
ga a suplantar por completo al tipo de 
aie anterior. Por otra parte. esta mu- 

te puede ser beneficiosa hasta un cier-
) punto. y entonces su frecuencia y la 

alele ncrmal permanecen en un esta-
cc de equ i] ihrio. Cuando tiene lugar este 
feióineno, nos encontramos ante un sis-
tema polirnórfico que puede defi nirse co- 

la existencia simultánea en la misma 
ión de dos o más formas :liscontinuas 
una especie en proporciones tales, que 
menos frecuente de e] 'as no puede 
:itenerse por mutación recurrente, por 

: .anto estas dos gozarán de una super-
m:encia distinta, en condiciones diferen-

t según las especies. 
A partir de las observaciones realiza- 
s en los sistemas polirnórticos podemos 

cc :aicer las razones en que se basa la se-
Eión natural. ln el caso de unas man-
cc sas sudafricanas 1 Pupilio dardo u ox 

iadas miméticas, la selección natural 
a':úa eliminando aquellos insectos cuya 

ma mimética es m 	r enos pefecta; exis- 
una selec:ción contra las formas in-

medias y a favoi' de aquellas perfec-
mente definidas. Esto ocurre solo hasta 
:To punto: si la forma mimética se 
:C demasiado frecuente, delará auto-
.ticamente de constituir una ventaja 
que los pájaros llegarían a  reconocer 

las formas miméticas son también 
a:stecibles. Por el contrario la menor fre- 
i:;encia de las f o r m a s miméticas son 
:imhién apetecibles y f. l\ . c)r ec ei:á su çhver- 

y por consiguiente la formación dr' 
:evos iJolirnoi'fisrnos ya que podrán pro- 
•±ucirse distintas mutantes semejantes y 

proceso se iepro(iucirá. 
l ejemplo más conocido de po] imor- 

fsmo humano es el de los grupos sanguí- 
A B O. Por razones desconocidas 

rexisten en la población humana los gru- 
O. A. y 13 y AB. De un padre AB y 

:i madre O, por ejemplo, sólo son posi- 
dos clases de hijos, AO y BO, y am- 
poseen genes distintos de los que 

:': seian sus padres. El estudio de esta fa- 
m:iia ilustra otra faceta de las investiga- 
::nes genéticas: el laboratorio no habila 

contrado en la sangre (le los niños sino 
grupos A y  13. 1 a presencia de O ha- 

bría pasado inadvertida. Esta fol mación 
por consiguiente, sólo se logra mediante 
el estudio de] árbol genealógico, es decir, 
del genotiI)o. 

F'ox en e] año 1932, inició sus trabajos 
sobre el sabor de fentiltiourea ( 1'.T.C. 
cine no se emplea con fines terapéuticos, 
con una estructura química similar a las 
drogas antiti'otcleas v a la etoxifenilurea, 
edulcorante utilizado en prescripciones 
detéticas. Si se colocan cristales de E. 
T.C. sobre la lengua, alrededor (le las 3 '4,  
partes de las personas, acusan un sabor 
amargo, mientras (fUe en las restantes es 
apenas perceptible. Estudios familiares 
demostraron ciie  este polimorfismo tie-
ne origen genético, y que es transmitido 
con carácter dominante ant osóm ico. Se 
ha llegado a establecer una relación com-
pleja entre la percepción del sabor (le la 
V.T.C. y la patología tiroidea. 

En el ci etinismo y en el bocio adeno-
matoso son frecuentes los no gustadores. 
Ocurre lo contrario en el bocio difuso tó-
xico. La explicación estaría dada por el 
hecho (fue la glándula tircides y las papi-
las gustativas de la lengua derivan c.le ]a 
ni isma región embrionaria. 

También los estudios realizados a pal-
ti r de grandes fumadores demostró que 
se hallan incluidos en el grupo cte los gus-
t a ci ores. 

Estudios Cfl animales 

ll primer estudio inipoctant e que (le-
mostró en forma clara una deficiencia ge-
nética en la respuesta a la acción de las 
drogas fue el (le la actividad cte la atro-
pinesterasa (le] suero del conejo, enzima 
capaz de inactivar el sulfato (le atropina 
in, vitio. Sawin y Glicl< 1194:1 observa-
ion que ciertas cepas de conejos poseían 
atropinestei'asa y que su capacidad para 
formarla se ha liaba genéticamente con-
tiolada; llegaron a esta conclusión apa-
ieando Conejos que lid) poseían atropinos-
terasa, ohseivaion que ninguno (le los 
lujos poseían tlicha enzima. Apareando 
ConeJos que poseían íttropinesterasa don 
otros que no la poseían observaron ca-
maclas que la poseían, camadas en las ciue 
la mitad (le los conejos la i)c)SeÍan y la 
otra mitad no. 
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De lo dichc se deduce que la enzima 
está cont rolada por Un gen autosoniico 
dominante. Posterioimcn e estudiaron la 
concentración de la enzima en los hete-
roc'igolos y homocigotos: en los befen)-
cigotos los vailores erairi la mitad de los 
ho mor igotai 5. 

l)esconocemos la utilidad que esta en-
Sima puede tener pai a el conejo; quizás 
actuaría inhibiendo los alcaloides sola-
naeeos ingeridos en los alimentos. 

Estudios en humanos 

.1(0(0705/(1 

Enfermedad descripta originariamente 
en familias japonesas y que curso con le-
siones ulcerosas en la boca. 

En una pei'soi1n normal al ( tejar raer 
agua oxigenada (1 lO ) sobic' una ero-
sión cutánea se p r 0 d u c e espuma, y la 
sangre no cambia de color. Ello se clebc 
a que el peróxido de hidrógeno es degra-
dado por una enzima de los tejidos, la 
ratalasa, evitando de esta forma la oxi-
clarión de la hemoglobina por el peróxido. 

En los pacientes con acatalasia el l-TO 
no buibujea y los tejidos toman un co-
lor pardo. 

Sólo la mitad de los casos con acata-
lasia cursan con sintomatología clínica. 
En general la enfermedad se rnanifiesl a 
antes de los dos años, con necrosis del 
maxilar y caída de los dientes. Probable-
mente se trata cte un rasgo autosórnico 
recesivo. La consanguinidad en los IM0- 
genitores es frecuente aunque en éstos 
no aparecen rasgos de la enfermedad. 

Estudios familiares realizados por Ta-
kahara mostraron ciue estas característi-
cas se heredaban de la siguiente forma: 

Podres 	 Hijos 

Norinal liipoca (a_ l-1ipocata1iísico 
liii ( flcania 1 es 

Nornial cata1ísieo r1çc(3) 	hipocal.nlá 
sicos 

I-lipociita- lIipcsdta- i\catalá.sico. 	hi1n)- 
lásiC() lásico ctta]ibico 	y 	fbi- 

ola 1 
llipocata- .catahísico Ácii1i5i((), 	hipo- 

lásico ca ial ási cc) 

En ausencia de catalasa la hemoglobi-
na de la sangre que llega al lugar a fec- 
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todo se oxida iireversililernenl.e y no pué 
de así cumpl ir su normal f u n e i ó n d 
transportar oxigeno, por lo que se noei-e 
sa la ZOflil. 

Sensibilidad al suxamctonium 

Se ha observado en estos Últimos año 
(ltlC al administrar suxamctonium pam 
obtener una perfecta i ola jación muscula: 
iluiante la anestesio, algunos paciente-
reacciona ni ii con una gran sensibil ido: 
Jalo la clioga. p01 lo que presentaban a}:-
neo prolongada, siendo a veces la situs-
cion alarmante. 

Normalmente la drogo es iápid:mcnt: 
metaholizada por la c:olincsterasa s6ric. 
pelo en ciertos individuos sensibles, s-
ha observacic cície  el valor (le la aetiviclai 
de esta enzima es bajo, siéndolo taml.hé: 
en algunos (le SUS parientes. 

Se estudio) entonces esta e u Z i ni a ci: 
aquel los pacieites que no toleraban la 
drogo y se observó que se trataba d.c u 
tipo de enzima distinta a la que existía 
en los mcli viduos normales. 

lKadow y Staron, estudiaron cuantita-
tivamente la actividad del tipo usual d 
colinesterasa mediante la dihucaina (ciro-
go anticolinesterasa ). En individuos riOr-
males se inhibe hasta un 80 Ç de la en-
zima. En los que presentan apnea prolon-
gada (sensibles al suxametonium 1 
valor era solo de un 16 % , siendo rio UI-; 
(32 4 en los heterocigotos. 

Se ha pocl'dbo comprobar dlue  alguna 
plantas solanáceas como la papa 501) (0 -
paces de inhibir la seudocolinesterais: 
normal y anoi mal. Esta acción se debe-
ría a la presencia de glucoalealoides en-
tre los que se encuentran la solaimina y 
soladinina, habiénciose descrito casos de 
intoxicación con dolor abdominal, vóniitc 
y diarrea v un caso de muerte por inges-
tin de papas C0fl un contenido clevade 
ele solarnina. 

La apnea prolongada, se combate me-
(llante el suministro inmediato de  plas-
ina fresco o conservado, va que la enziny. 
es  muy estable. Los sujetos se hallan ca 
una prOpolcl(mn del 1/1000 a 1 /i5000 ha-
bitantes. 

El problenia de las seudocolinesteiasais 
es muy semejante al (le las hemoglobinas 
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:males. 1 )ebe ruine tenerse en cuen- 
posihi miad de que ciertas enferme-

es o su 1 ial amiento i o fluyen en 1 a 
: - entracin de las seudoeolioesteiis;is, 
que las hepatopat fas, la mala nul ricióii 
:a anenna producen un (lescens() de la 
:ma. 

ibilidad a la prirnaqiiina 

Al inI corI oc use la plifliaqU i un (001(1 
rapéut lea dci P/osni od? o ni ni co i, se ob 
rvó algunas veces la aparicióii de una 

Iemia hemolítica, no pudiéndose encon-
r la causa que la explicara fue duran-
la segunda guerra mundial, época en 
cine re (ho esta droga a miles (le pci'-

nas que se comenzaron a ver muchos 
sos con este tipo (le anemia. 
Clínicamente al administrai'se a una 

persona sensible -lO mg/día de primaqui- 
. al segundo o tercer día ('OIT] uenza a 
arecer la anemia bemol itica, la orina 

e oscurece, aparecen (lolOres musculares 
r se instala la ictérica, Si se detiene la 
ainhlnirl1'aciÚn cTe la (ll'oga el sujeto -vuel-
rt la noi malidad en unas semanas. Sin 
Embargou  si los síntomas no son muy gia- 

y se sigue administrando la prima-
quIna se veril de forma sorprendente que 
E: SUjeLO mejora de todos modos gradual-
rente. Este es uno de los (latos clínicos 
rás imnoil antes. EJ (lato hematológico 
importante es la frecuencia (le cuerpos (le 
Eieinz en los hematíes y una elevación (le 
ks ieticulncutos. 

Fil hecho de que los sujetos sensibles 
fliC]O1'eIi a i)esaF de seguir adinnistrando 
La droga ha sido estuchado marcando re-
lectivamente hematíes ile ilete minada 
€dad con Ve  y se observo que la pci-
rnaquina solo usaba los hematíes vicios 
de (fO a 70 días: no sucecl ía lo msmo on 
los de 8 a 21 días. 

El hematíe normal posee sin 	

c 

emar en-
zimiiticos que intervienen en el metal io-
tismo de la glucosa. Una che estas enzimas 
es la glu íora-0-f o s f a 1 0 (trindrogenasa 
G-h-P-l) 1 que se halla ilinm inuida en los 
fldividiti): sensibles a la pi'imaquina. Se 
hallé tanibién un descenso del glntation 
reducc10 de estos hematíes pol fallo en el 
nietiibol ismo de la glucosa (lebido a la 
:al tu de Ja oxir ación de la glucosa-O-fon-
:ato. 

IIiiituCl ms genéticos (Iernost mali in (1(11  en 
los valones mediante el est udio del glu-
tation ( coenzurna i'edllct oi:) ) y (le la ( u-(i-
l"-1 ), se puede establecer si peiteneceii al 
grupo ren udc. Vn las mujeres se o}>nei'-
Van valores uiiteinieduos. 

El a nl 1 sir de los úiljoles genealógicos 
llevó a la conclusión de que el gen con-
ti oli.idor (le la presencia o ausencia (le ti-
O-F'- 1) se halla local izarlo en el ciomosoma 
Y. Se tratarla de un rasgo dominante, li-
gado nl sexo, de penetrancia iiicoinplt'tii 

Otras condiciones patológicas 
relacionadas con el déficit de G-6-F-D 

Vxisten olias drogas que tiinibiéii Ile-
len un efecto semejante al de la prima-
(luilul sobi'e los hematíes ilehcitarios en 

como sel : su Ifoilamidas, íenuce-
tia, fu iudui n lina, piobenecid , Icido ncc-
ti 1 salicílico, l)111í11111ii10-ni11 icilato, neeta-
nilid. 

1(1 ?'Oil)iü 

Enfei'iiiedid (s)llocida desde muy anti-
guo en Grecia e Itil la niei'idioiial, que 
curra c'oii una anemn la bemol it lea grave 
tiar la ingestión (le halar 1 Vicio fo ini 1 
Vn los sujetos sensibles se ha (lemorti'uolo 
rin déficit che (l-O-Fi-1) y una escasa esta-
bi Ii dad del glutat ion ieducido. Por ol i'a 
uai'te sise administra a estas mismas pei-
sonas, prifliaquina hacen Una anem Li lic-
0101 itica que no es tafl severa ('0010 al in-
gelir habar, lo ('cml rugiere la inteiven-
('ión (le algun otro 'actor en el fivirnln. 

Es probable que existan difei'eiicias ra-
ciales va i jue los caucésucos deficientes en 
G-h-Fi-l) son muIr sensibles a la habas 
que los negros con el moisnio déficit. Es-
tudios l.Josleriorcs deinostiaron que en los 
(aucrmnicos también puede haber un défi-
ch de nI i'a enzima del heniatíe la fosfo-
monoesterasa i'lcida. Los individuos 110-
gros con encc.ca G(iF-D en su hematíes 
parece,,,.:er que no son dcficiluiius en es-
ta cnzma y por lo tanto tienen niChOS 
tendencia a padecer favismo. 

fJolun de nuflaluoa 

Puede aparecer este tipo de anemia he-
mo! it ica asociada con estabilidad anormal 
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del glutation, tras la ingestión arcideni a 
(le bolas de naftalina. 

Hemoglobina Zurir/, 
!I •?1fO1?1i)) idas 

Se trata (le parientes que al ingerir su!-
fonamidai-i reaccionan con ('l151S hemolí-
ticas muy graves. Esta afección fue des-
crita eii una farol ha -uiza. Mediante tóc-
meas especiales se clemosi 10 que existe 
una alteración (le la cadena B y que la 
b istidina estó sustituida por la aigini rin 
en la posición 63 (le la cadena. 

1 a hemoglobina Zu t'ich se hereda corno 
rasgo a utosoinico (loiflifla ole. 1 a afloflin-
lía es asiiiloiiiól ica iTIlen tras no se ingle-
lun si_ii lonanhi( [as. No se ha encontrado 
ningun !óficit en ziinít ¡co. 

Metabolismo de la isoniacida 
La isoniacida snnimistiaíla por boca se 

absorbe por el intcsl 1110 V se el ¡rn ma a 
1 i'avós (lel liii fl cflconl i'andose en la 011 -
1111 en dos formas proicipales: lil)Ie (1 
:icel i 1 l(l a 

Se ha (miproblido (fue el rrado (fc ace-
ti ación Vulilil en (II fcien es vcisonas (fe-
signandost. (Ofll() 'iia(ti\lIdOies iópidos  

a atuel1os que presentan en la mi na pon 
sustanema activa pUra, e 
lentos'' los que eliminan una buena can-
tidaçl de isoniazida libre (1)01 iinoifismo 
Se estudió la excreción de la misma en 
diversas faro jifas demostrandose que est€-
polinioi'fisn10 estaba genél icaniente (le-
terminado. Se ha comprobado que los ir-
activadores lentos desariol laban rópida-
mente polineuritis, reacciones psieotóxl-
(as y convulsiones. Este efecto se det)elía 
11 i.1fl inI erfei'enc'ia en el sisi ema nervio-
so del mcl ahohismo de la pirl(loxinui w0,,
nimna } 1. ('((Vii administración (S capaz 
de l.)i'e\en irlos, sin necesidad (le intci'i'um-
pi el surnin ist 10 de la iiioniazidii. 

Desde nl plinto ( 1 C vista genético, la iii-
act ivación lenta es u o carmicici autosoflhi-
co recesivo. (fl ti:lfltO (f(IC el 11111(1 ivador 
i'ípido c()l'i'espoflde a chas genotipos (lis-
tintos: de iiiio o dos ge oes ¿iooiniales 
1 honio o betetocigotas 

('011 ('sta actiializuicioii iritentamo aId-
tal al pediatra sobre la 1)osihilidi(d (le la 
aparición sorpresiva de reacciones des-
agla(!ables al suministrar un niedicanien-
lo, que no se deben a a dioga lan' SÍ nifS-
111(1. sino a 11011 anoíiialía genética. 

I-{J1I"EItI\('Ií4 
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Pediatría Práctica 

Inmuniiación antitetánica 

FELIX O. OLIVIERI 

La finalidad (le toda inmunización a('-
tiva es provocar (le manera inocua en 
:os susceptibles un estarlo (le resistencia 
gual o ITIaOr ([(le el detel'n) inado p()' la 
:nfección natural. Esto adquiere parti-
alan' significación en el raso del tetanos 
n que lii en fermedad, es grave y (londe 

_a Única inmunidad posible es la que se 
consigue con la vacunación, ya que .sólo 
t'on ella en el curso ile la u) fecc'ión el 
•rganismo es capaz de reaccionar activa-
mente produciendo una antitoxina espe-
cífica. 

La eficacia de Iii vacufla antitetúnica 
uedIó rotundamente den'iostrada a tra-

VS de h) observado en la Úl Irna guerra 
mundial. l)urante ella el ejército de Es-
ados 1 nulos tu fo r m ó ([Lic so b r e 
.700.000 ingresos al hospil iii (le solda-

dos pi'ev ii-imente vacunados, lesionados 
heridos, sólo ocurrieron 12 ChSOS (leté-

anos, es dccii' una morbilidad de 0.44 
:i' 1 00.000. Durante ese m isnl 1 pe-
nodo, el número (le casos notificados (le 
muerte 001'  t él anos, en la )Ohl ud ún ci- 

l. superó los 2.500, lo (lue muestra una 
:ncidencia muy superior.' 

El agente inmunizante que se utiliza 
es el toxoide o anatoxina, que se obtiene 
partiendo (le cepas de bacilos tetanicos. 
cultivados en el mecho semisintético che 
Mue]ler y i\Tiller, carente de peptonas. 
Este hecho unido a las técnicas actuales 
de purificación 1 u]trafiltración precipita-
ciéti salina y c! iálisis 1 a que se somete el 
Jntígeno así obtenido, evita los fenóme-

OS (le hipersensibilidad y disminuye no-
oriamente las reacciones locales consecu-
:ivais a su apI icacin. I'or otra parte la 
dsoi'ción CO]) hidróxido o k)Sfu-il0 de am-

m;nio pi'oduce un aumento específico y 
Ñ)steflidO (le 50 acción, que es niuy simi- 

Profecor Adjunto de Higiene. Jefe del Servicio de 
edicina Preventiva del Hosp. Policial 'O Churruca".  

lar a la del toxoide fluido en cuanto al 
lapso que transcurre entre el momento de 
la inyección y la iniciación de formación 
de ant icuei'pos, motivo por el cual con-
\jefle uti izar en todos los casos toxoicle 
u-(dsoi'hi{]o. 

El potefli'iul antigénico Se dosifica( en 
unidades floculantes ( Lf 1 o unidades in-
ternacionales (1)1), al respecto debemos 
hacer notai' que en nuestro medio existe 
una amplia vaiii;ibilid.acl en las vacunas 
ciue se expenden, cine tienen concentra-
('iones distintas a veces expi'esa(las en Lf 
y otras en Ii (le cualquier modo las re-
c'omendablc's son aquellas que tienen no 
menos de 10 1 J o 0.5 UI poi' dosis. 

1 .a \'aeuna conserva su capacidad man-
tenida a temperaturas de 2 a 10 grados C. 
durante 24 meses. 

l's aconsejable comenzar con la inmu-
nización tempranamente a los dos meses 
de edad,; ' Petei'son y Christie 1  y Cook y 
('olaboi'acloi'es 1  comprobaron que lactantes 
de muy corta edad tuviei oil respuestas 
excelentes a la inyección del a ntígeno, 
comparable a la obtenida en niños ma-
vores. En esta ocasión el toxoide se titi-
lizai asociado a los antígenos anticoqUe-
luc'hoso y antidiftérico ( vacuna DPT 
en nulos mayores de 5 años se suprime 
la fracción anticoqueluchosa, es decir se 
utiliza la vacuna doble ( DT ), en adultos 
se utiliza el toxoide solo rp o bien aso-
ciado con e] toxoide (liftél'iCO i'educido 
Cli SO potenc'uil ant igénico (ciT) 

La inmunización básica o prImarla S 
cuniple al aplicar 4 (10515, las it primeras 
CO!) intel'vald) de cuaiti'o semanas y la 4 
at los doce meses de aplicada la 3. 1 OS 
intervalos para las it primeras (lOsiS pile-
(len ser mayores. --hasta 6 meses— sin 
([Ud' SC pierda la acc'i (iii inmunizante de 
las (10515 anteriores. Con este esquema 
se alcanza un nivel Cte protección de (11 
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lni(l(al 	\iltit\i(l 	1 i1leiflIciOilill 	(U A 
por fli (.'S (1C(li tUChli (I tida[ ile anti-
toxina capaz (le neotralizar [a tos loa 
(1ifliC11l(iI en (),] ri17 mg (le la prepaiari(n 
tipo ([(11.' se tti.iaL(la cii el Itlsliti.i1O Sedeo 
le (openhaguc. 

Se imomiendi vealizar la iflvCc'(io 
—(iii li/ando en lo posible len iigas Y ai.pi-
¡as (stel ilizidas a seco— p01 VOl (FIl va-
inusrolai Co I1.i regiones glÚtea (1 ([('1101- 
dea. va (jllV la inu)c1.11iIción en la región 
(lolsal impura muchas VeceS un vet da-
(levo tlaUmat -ma) psí uno para ci ni no. 

1 )e acuerdo a los (0110(101 lentos ja ni u -
Ilológicoi-i aírtuales. los ni Oos )_flie Ie(iI)le-
ion COiieCtFIfll(11l e la i11111l.1illZacicfl 
(0 	i'VV0fl1 zarla, adquiere resistciu'ia con- 
11(1 el (etanos por un lapso 11)) menor ([e 
10 años. 

¡ a vacunación habitualmente 110 1)11)-
\•(iVil (0111 pl i(1.lCiOflC.5 y SUS (00 t Llifldi(a-
ciones 5011 semejantes a las (le nl ras in-
1T)UlliziJe1011es, esl o es evitar 0 çiifc'1•j1 su 
apIlo - ación cii los estados febriles, iii ko-
(iones aguIlas. antecedentes (le labil (lail 
neurológica grave compromiso ([el esta-
(lo g(iliel01 

La v:(cllmmrión antitetanjea debe rea-
lizaise en las emlsliazadaS, va (411V p10 
tege tani o a la na li -e ole ((lOt) [U ¡VI even-
tualidtd durante el embarazo y el larto. 
(iOfll() al recién nacido del telaimus neo-
imalal. pues los anticuet [)O5 illilteilloS sU-

pei ,an la barrera placentania y llegan al 
[lijo Cfl rnnoentiaeión p)lertoi':t:' rp(,(5 

inveo - emones me usadas al 501 ([ 11  y 7 1  mes 
(le elIlbiliOzo coiTio (([1i('fll0 haís'ro ) una 
(.lOSjs (le iefiiemzo al ( 	illes (11 las maures 
Va ililililli atlas. soul 	el fl1ei1(!:lioiWS el('- 
inuntales. O cumplir ('(1 el roiltiol prenatal 

Para la }noiiliixis ulel tétailos cii casois 
de hemi(las se ([2111 arl u:t]meltte 1i1V.inO 
cimas \ precisas: 1 )cbe aceptarse (0(f)) 
preniisa 11.1f101ailieflill ([11V toda hcida, 
211111 aquellas (oiiSl(lela(las 110 iinpoi(iin- 

les. 5011 1)115(11111. aIflCn te tCtii)1 i11a5. 
('feet(.) la o] 5V1v2l1loil en lii p1a(t 	21 II 2- 

rio muestra ijiie el 50 	(le los (0505 (1 
étIlflos iC5U 1  tan (le herO lus que nl) (11)1 

gaioi i al 1 latailuleIlto médico. 
S(' (0i15l(IVIi) iuliUUlli/.iuit)) 1) pml)tegido 

tIfLO lliflO (li_le 1121\ii ielil)i(l(.) lt seri( COil! 

[Ilota de v2u(Una tiiple ( 1 )PT 	O) ( l o tO 

1)1') o i_inlitelúlliO0 ( 	) (l(Ult.l)) del l2ipS 
de los lO nitimos años. lin ete (2150, Ci 

0(051011 cte hei'itlas pei1t inifies o 111.1115211V 
les, heridas 111 ofuiidas, olUefllil( lii (1(5, 111(11 

ulmiuras C) fuacluris expuestas, tlebeii 
iiyertaise solalu)ci Ile u (la (10515 (11 1O)x0i-

(le letaiiicn 2ldsorhiolo 
.'' 

pm .  Si.iliUest 
realizar el tratamiento local ole la. hetida 

Fiu los fl (0)15 111) piotcoidos, es dcci: 
aquellos que nunca recibieron tOX(JiCO. 
tetanti((.) 5011) 0 (:onlhiflaoio), o ojue 11)) (0111-

pletaron la inmunizaci(m1 pi - iilllunia. 1) qu 
la fecha de la. última VarUillIcion dalai: 
Ls 0105 (le It) años v finalmente (1.10 nd 

hubiera (11.10105 1 cspert o a fechas y (loso 
delmo'ió red izaise ilinuilizariln L(CtiVa 
1 iai-dvm c011c1ulic111e5. Se pUe)le 1.15 .U uiitl-
1 ))Xilla (le oiipcn cqUillO, previa i nvesti-
Surlár o[c 5i silmilizarióti 'e a11(lfllileSd 
pmo] ¡ja de aiitecedeiitesaléu -gicos. i-cpeti. 
(la a la seillana pues la (lestuUro-ion de 1: 
1) iut iloxi (10 heteióloga se piuxl ucc en esto. 
lapso: la (losis es de 300() a 0000 tJl. (lo 
antitoxina se yaIl))la (11 t - lltd;ldes ¡ nIel-
1laoioilaleS UI— eqiil\alclltes a la liii-
lau.l (le 1 nidacles Á111e1lcltillms - U A- -. e-
oleo-ii -  2 ].'J 1 1 'A). ¡ euo (-videlltemneflb 
es pidet 1011 a la seuotemapii heleióle-
ga lii aplicación de .imniaglobu Ii liii ho 
iliaoa llipP)inillii Ile a la ulosi de 2100 
01))) 1 'F por viat Suhriil2illeli o ifltli.1111ft--
co Ial. Del uelli cOnlp1etose la illIflUilIZi,-
11011 en forillo 0(1 iva ion Ii liosos ole te. 
xo)lde allicadas (011 1(11 ely;? lo ule 1 lutos 
a plimllel;l (le el las en el mismo) FIIÜiTlellt 
uls la nuvccoicmn de auiPloxina. tuero ev 
sil 1)) (list iil(i ulel cuerpo. 
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IIAllFlii-2 IV itt OIP : (o,o pÍOS cioflO'l/)s 
S(l)l( 	/1 '1 /'ilO'Oj;/. 	('7(10(015 	/'ooJPjtii- 
((ls dr Voo!oo,,tV0rl. fOi. 71 	\ot fr- 
lliCi-ro 17'Oh. Iot(l 	Iiilcniiiit )1illflIl. 2)1(5110 

\.Nl)ItTF2)V II. 	2a.\io;llJ:'rII. 	.lOtT\ 	1. 
OFI.\1L..1..1,I ;\ N IO\E: E 	V/0 oto 
los III?'?1 )1100/l000iil .5 ((1 ¡VOl 	('t7ioir 5 11(0  

sC)l. 11)110. lOiiii 	tl)lCifl1iiSt 1 )?ull)i 	2)Ie.soe. 
Sl:uual;ir ts ) it (1)11(1 	[-11-11110 Cate. U otinri 

en I°cuiiatito l°iail(c. Almuirall itath- 

o! i'ciltOtiiCS. I-vinstou1. t5\. 	11)0 
(oiuiti0uics del lot 	SemItioli 	N:i(ioir 

di 	\?IoiitIíOlOiiVS. 	Novillas 	'l',niC11 
1-1c,ic):iIi)I 	oIt 	I0SI.?id() 	00' 	itit 	l0t)1t& 
Stn1a Ir 	lO' As.. 1011) 

	

('(l[IOII l2-2\S 	ll: gpyr :  'f)(lFie. Top 
1(1(I)) 	¡(/5 	ÍPIPt1)tPV1() .5 
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('ion! 01 	2)10/lira 	ilLuur;'tooll?u, 	1010. 

(esl;iritill 	y 	\Ouritn;totúfl. 0vitsi 
l-1ttiIit. 	1100. 


