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en 10 mgr. cada semana, hasta llegar a la dosis de
40 mgr. al dia, continuandose con ello hasta obte-
ner resultados terapéuticos. Del conjunto de enfer-
mos, 28 curaron por completo y el resto mostro cier-
ta mejoria. El tiempo minimo requerido para la cu-
racion completa fué de tres semanas, y ¢l maximo
de dos anos. Los enfermos del grupo de edad joven
v los que tenian el vitiligo de origen reciente respon-
dieron de una manera mas precoz. En dos enfermos
el proceso avanzo a pesar del tratamiento.

Trombolisis con fibrinolisina en la oclusion cerebral
arterial.—SussMAN y FITCH (JAM A, 167, 1705, 1958)
han tratado tres enfermos de hemiplejia por medio
de una infusion intravenosa lenta de fibrinolisina.
Se localizo el sitio de la oclusion de los vasos cere-
brales por medio de la arteriografia. En un caso el
angiograma mostraba claramente la no replecién del
grupo de la cerebral media antes del tratamiento,
mientras que al octavo dia de iniciarlo se obtuvo
una buena repleciéon, mostrando este enfermo los re-
sultados mas favorables. La historia de cardiopatia
reumatica y el hecho de que el tratamiento se co-
menzo a las seis horas de la aparicion de los sinto-
mas sugiere que la lesion estaba causada por un ém-
bolo procedente de la auricula izquierda fibrilante y
que el émbolo era un trombo fresco mas susceptible al
agente litico. No encuentran efectos perjudiciales
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en relacion con la angiografia diagnostiea
administracion de fibrinolisina. En otro eq
obtuvo un aclaramiento parcial de la lyz
ocluida y en el restante no se vieron mg
nes de la oclusion de la arteria cerebra]
Sugieren la ampliacion de estos estudios.
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Eficacia antipirética de la salicilamida y aspiring
en nifos.—VIGNEC y GASPARIK (JAMA, 167, 18y
1958) han seguido el curso de la fiebre en 519 Riiog
cuyas temperaturas iniciales eran superiores 5 Ry
y en los que los hallazgos fisicos Justificaban m
ensayo inicial de medidas exclusivamente antipira.
ticas, Los enfermos se trataron alternativamente oon
aspirina o salicilamida, con el propésito de (‘.ompa:
rar la eficacia de las dos drogas. Bastd la salicila.
mida en 110 enfermos, y s6lo el 39 por 100 del gr.
po exigié un tratamiento eventual con antibiftieyg
la aspirina basté en 117 enfermos y sdlo el 41 py
100 de este grupo requirié ulteriormente antibig.
cos. La diferencia, pues, no fué significativa. Ani
lisis similares de otros aspectos cuantitativos del
tratamiento no pudieron demostrar diferencias Kig-
nificativas en la eficacia entre las dos drogas. Ah.
ra bien, en cuanto a la facilidad de administracién
aceptabilidad por los nifios y control de la dosifics-
cion, la suspension de salicilamida mostré ventajas
sobre la aspirina

EDLT ORILALES

POLICITEMIA Y CARCINOMA RENAL

La coexistencia de policitemia y carcinoma del rifndn
es una eventualidad extraordinariamente rara si se hace
caso de los casos publicados hasta el presente en la lite-
ratura; sin embargo, la impresién que se tiene es de que
este sindrome es mas frecuente de lo que la escasez de
publicaciones hacia presumir.

Recientemente DAMON, HOLUEB, MELICOW y USON se
ocupan de este problema presentando 10 enfermos de
observacion personal y una revision al tiempo de 12 ca-
808 bien documentados referidos en la literatura. En
cuanto a la incidencia de dicha asociacién, estos autores
la encuentran en el 4,4 por 100 de 205 enfermos en los
que la policitemia no podia atribuirse a una causa cono-
cida como trastornos cardiopulmonares o endocrinos o
la exposicion a agentes quimicos. Este conjunto de en-
fermos comprende el 2,6 por 100 de 350 casos del carci-
noma del parénquima renal.

Respecto a la incidencia de edad y sexo, se ve que si-
gue la misma distribucién que la de los enfermos con po-
licitemia vera o carcinoma renal, amhos procesos pre-
sentdandose en la vida media y principalmente en varo-
nes. En la mayoria de los casos se vi6 la coincidencia de
ambos procesos en su edad de aparicién, pero en otros
pudo verse que precedia la policitemia varios afios al tu-
mor, y viceversa. El predominio de los varones es el mis-
mo que ocurre en la policitemia vera y en el carcinoma
renal.

La distribucién racial o étnica refleja presumiblemen-
te el interés de los autores escandinavos en este sindro-
me Yy la gran incidencia de la policitemia en judios; sin
embargo, es muy posible que la predileccion aparente
por los escandinavos tenga una base genética. La distri-
bucién por grupos sanguineos ABO era totalmente irre-

gular. Como ocurre, en general, con los carcinomas re
nales, los tumores se presentaron con igual frecuenci
en ambos lados.

En cuanto a la naturaleza del carcinoma renal, tienen
la opinién de que no hay un hallazgo histolégico signifi
cativo en el cancer del rifién o del parénquima adyacenté
que sea peculiar a los enfermos que muestran polici-
temia.

Respecto a la policitemia, encuentran que faltan
estos enfermos la esplenomegalia, leucocitosis y trom-
hocitosis. Unicamente constituian excepciones a est0
dos enfermos en los que la policitemia precedi6 aparel
temente al tumor en varios afios y que podian muy bien
haber sido casos de policitemia vera. Asi, pues, la pol
citemia en el presente sindrome es mas justamente uné
eritrocitosis. La esplenomegalia y la pancitemia son g
neralmente, aunque no siempre, rasgos de la policitemia
vera, pero faltan tipicamente en la policitemia idiopdti-
ca de la infancia y en la policitemia secundaria a 1a I
saturacion arterial de oxigeno, intoxicaciones, trastor
nos endocrinos, tumores subtentoriales (especialmente fi
hemanglioblastoma cerebeloso) y el mioma uterino. Las
determinaciones de la saturacién arterial de oxigeno fue
ron normales en los cuatro enfermos en los que S¢€ re“i;
76 y la prueba, y el estudio de la médula 6sea demost :
s6lo un aumento de la eritropoyesis en los 13 enferm
estudiados. Se encontraron aumentos en el volumell 93”
guineo en tres enfermos en los que se hizo esta deter”
nacién, pudiéndose atribuir dicho aumento a und nﬂ::.
ble elevaci6én del volumen de gl6ébulos rojos; estos hall j
gos van de acuerdo con la policitemia vera y con »
licitemia secundaria. {ade

Un rasgo muy significativo de la policitemia 880€T%
con carcinoma renal es la remisién ocasional despues
la nefrectomia; en conjunto, cuatro casos induda
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s exhibieron la desaparicién de la
e la supresién del carcinoma renal
iado, por lo que puede llegarse a la conclusién de
s 0'licitemia es, por lo menos en algunos casos, se-
que 1a PO | carcinoma renal. Esta regresi6n de la poli-
°‘.‘“dmadis ués de la extirpacién de un tumor ya ha
c.ltemi?t e;;: enfermas con mioma uterino, con heman-
;‘Egbfgztgma cerebeloso, adenomas renales benignos, et-

cétera.
En cuanto
renal puede 0

gible
tros cuatro posil
: licitemia después d

a los mecanismos por los que la neoplasia
riginar una po}iqite:nia. atr@u‘a‘]menl.c s6lo
ueden hacerse conjeturas. Existe la pombﬂ}dad de f.]'l.lt‘
la eritropoyesis tenga lugar en el tumor o en el paren-
uima renal adyacente; pero aunque e% rifién y .lﬂ pelvis
Eenal son ocasionalmente snmsf_de eritropoyesis extra-
medular, especialmente en los nifios, los cortes del tumor
y del tejido normal udyflcente en SHIS'Enff_’l'nl{)H no mos-
traron focos eritrnbla:_%tmog de $1gmf1ca(‘1r‘m: Otra posi-
pilidad es que la policitemia fuera secundaria a una in-
aturacion arterial de oxigeno, como consecuencia de
ghunts arteriovenosos en el tumor, metzllslasis pulmona-
res o dificultades para la buena excursion diafragmati-
ca por la interferencia I’]'l(‘(?fln](?i'l._ del tumor. (_‘Om_o va he-
mos dicho antes, la determinacion de la saturacion arte-
rial de oxigeno fué normal en sus enfermos y lampoco
han encontrado shunts en los tumores, las metdstasis
pulmonares no se han referido como causa de insatura-
cién arterial ¥ el tumor renal no dificulté la respiracién
en ninguno de los enfermos. Queda pensar en la produc-
cién de una sustancia eritropoyética en el tumor o en el
parénquima renal adyacente; recientemente se han ob-
tenido muchos datos experimentales que apoyan el con-
cepto de la regulacién hormonal de la eritropoyesis. Se
ha demostrado un factor eritropoyético en el plasma de
enfermos con policitemia vera, policitemia secundaria y
en los sueros concentrados de sujetos normales. Se des-
conoce el origen de este factor humoral, designado habi-
tualmente como “eritropoyetina”; sin embargo, autores
hay que han sugerido que la eritropoyetina se produce
en los rifiones; por lo tanto, puede postularse que en
un cierto porcentaje pequefio de neoplasias renales se
sintetizan cantidades anormalmente grandes de eritro-
poyetina, bien por el tumor o por el parénquima renal
adyacente, y la liberacion de esta eritropoyetina en la
circulacién general ocasiona la eritrocitosis, presumible-
mente por una acecién directa del factor hormonal sobre
la médula 6sea. Hay datos antiguos que apoyan la posi-
bilidad de esta hip6tesis. Los tumores renales, asi como
lgmblén neoplasias del bronquio, titero y ovario, se aso-
cian en ocasiones con anormalidades metabélicas que si-
mulan el hiperparatiroidismo, con regresién de estas al-
teraciones después de la extirpacién del tumor, habién-
dpSg postulado la produccién de una sustancia hormonal
similar a la paratiroidea por dichos tumores; ademss,
existen otras enfermedades del rifién asociadas con po-
licitemia, como por ejemplo, el adenoma benigno, rifién
poliquistico y tuberculosis unilateral en un enfermo con
ausencia congénita del otro rifién.

r]al’::alrl'lotro lac_io. también se ha visto poli_(-itemia asocia-
e mm&{:ntanglr‘ﬂ‘:rlastoma cerebeloso y :31 fibroma uterino,
Al fiigas a;:lb'.en con carcinoma gsistn_co metastam}-q en
Ia higztec;‘ epatoma primario y carcinoma prostético;
cha, eritrois de un aumento en la: producglén re:nal de di-
ciacién coﬁ")’ftma, que explicaria la pohplemm_ en aso-
0000 14 1 e t_:arcmomg renal, no p()dl"la. ser invocada
bt :acamsmo posible para la explicacién de la po-
an &h'lpliqam Se observa en estos procesos neoplasicos
que tod mente variados; ademds, parece m\rgrosmul

08 estos 6rganos tengan capacidad potencial para

Producir una sustanci . ¢
ancia er
degeneracién ey eritropoyética consecutiva a la

D ;
. esde el punto de vista practico, cualquiera que sea

m :
apre;(:;?i“mf’v persiste el hecho de que un porcentaje
mente uneqde enfermos con policitemia, aproximada-

1as clarg por 100, tienen un carcinoma renal de célu-
8 1o que subraya la importancia de una palpa-

e‘ldn ah 3
g ‘i‘zﬂiﬂnl cuidadosa en busca de una masa en el

diografia abdomi i -
trar | radiografia abdominal simple para demos
08 contornos renales es otra de las exploraciones
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que deben realizarse. No hay duda de la necesidad de
una investigacion urolégica de la hematuria en la poli-
citemia; la hematuria, macro o microscépica, se pre-
senté en 20 enfermos con policitemia vera entre 183
cuya orina fué analizada, de los que excluyendo ecinco
enfermos con prostatitis crénica o nefritis, 15, o sea el
8,2 por 100, quedaba sin explicar. En los casos de VIDE-
BAEK habia nueve enfermos, de un total de 123, con he-
maturia, esto es, el 7,3 por 100; como contraste, 19 de
22 casos documentados de policitemia con carcinoma re-
nal, o sea el 86 por 100, tenian hematuria; asi, el 4 por
100 de los enfermos con policitemia tienen carcinoma re-
nal, y si casi todos ellos exhiben hematurias, las posibili-
dades son de aproximadamente uno de cada tres con po-
licitemia y hematuria que tenga asociado un tumor re-
nal y, por lo tanto, la presuncién de que la hematuria es
una manifestacién benigna de la policitemia puede con-
cdheir a un grave error.
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TROMEBOCITEMIA HEMORRAGICA

En 1934, EPSTEIN y GOEDEL aplicaron el término de
trombocitemia hemorrdgica a una didtesis hemorragica
que se caracteriza por un aumento persistente de las pla-
quetas. Aunque es frecuente la observacion de hemorra-
gias con trombopenia, sin embargo, la asociacién de he-
morragia v trombocitemia es extremadamente rara y
probablemente no se han registrado en la literatura mun-
dial mas de 30 casos. En 1955, HARDISTY y WOLFF anali-
zaban los datos clinicos y hematolégicos de 18 casos re-
feridos de trombocitemia hemorrdgica mds cinco casos
personales, v de estos 23 enfermos 19 tenian mads de cua-
renta afios con proporcién igual de varones y hembras;
las hemorragias se produjeron con mayor frecuencia
por la nariz y aparato digestivo, pero rara vez se pre-
sent6 purpura; la pérdida sanguinea ocasionaba inva-
riablemente una anemia hipocrémica y en todos los ca-
sos se veia un aumento del recuento de plaguetas y de
leucocitos. Ademds de las hemorragias, los enfermos
con trombocitemia hemorrigica pueden tener episodios
trombéticos; presumiblemente, éstos estin en intima re-
lacién con el nimero excesivo de plaquetas, pero el me-
canismo de la hemorragia es totalmente desconocido.
Aproximadamente la mitad de los casos referidos tienen
tiempos de hemorragias anormales, pero las restantes
pruebas de coagulacién son totalmente normales. Dichos
autores encuentran un déficit cualitativo de las plague-
tas en sus cinco casos personales, en lo que respecta a
su conducta en la prueba de generacién de tromboplas-
tina, pero tienen la opinién de que ésta no es el unico
factor que desempefia un papel.

FOUNTAIN, con motivo de la observacién de dos casos,
revisa el problema de la trombocitemia hemorrdagica con
ideas personales sobre su tratamiento. Sefiala que la etio-
logia de la trombocitemia y el mecanismo de la tenden-
cia hemorrdgica asociada siguen todavia sin explicar,
pero que, sin embargo, merecen mencionarse dos facto-
res en cuanto a la etiologia de la trombocitemia. En pri-
mer lugar, se acepta ahora que los trastornos mielopro-
liferativos estdn intimamente relacionados, v que asi
como la leucemia mieloide y la policitemia vera se ca-
racterizan por una proliferacién de tejido mieloide y eri-
troide, respectivamente, en la trombocitemia el rasgo
predominante es la produceion excesiva de plaquetas, La
presentacién de episodios de policitemia en los casos de
trombocitemia, la gran leucocitosis y la presencia oca-
sional de una pequefia proporcion de células blancas ¥
hematies nucleados inmaduros en la sangre periférica
apoya dicho concepto. De modo similar la coexistencia
ocasional de trombocitemia hemorrdgica con leucemia




mieloide, mielofibrosis y policitemia vera, sugiere tam-
bhién que esta intimamente conexionada con otros tras-
tornos proliferativos de la médula ésea.

Otra segunda consideracion importante es el papel
del bazo. Asi, HARDISTY ¥y WOLFF vieron que a la mitad
aproximadamente de los 23 enfermos revisados se les
habia extirpado previamente el bazo o este O6rgano se
encontré atréfico. La esplenectomia ocasiona invariable-
mente un aumento temporal en el recuento de plaquetas
y leucocitos, ¥y en raras ocasiones la trobocitemia he-
morragica se presenta después de la esplenectomia, como
ocurriéo en uno de los casos de FOUNTAIN, en el que el
recuento de plaquetas subié desde una cifra preopera-
toria normal a 1.140.000 por mm. ¢. a las dos semanas
de la esplenectomia, acompanandose de un aumento del
tiempo de hemorragia e intensas hemorragias por el
tracto digestivo. Los propios EPSTEIN vy GOEDEL obser-
varon ya la asociacion de la atrofia del bazo con trom-
bocitemia hemorrdgica; pudieron ver un caso en el que
el bazo pesaba sélo T gr. v concluyeron que el trastorno
se debia a una “subfuncion esplénica”. Aungue en algu-
nos casos el bazo es totalmente normal v en otros esta
aumentado de tamafio, hay poca duda de que en una
alta proporcion de casos el bazo, o0 mas bien su ausen-
cia, es de significacién etiolégica directa.

Se han hecho intentos por diversos autores para divi-
dir la trombocitemia sobre una base etiolégica en tipos
primario o idiopdtico y secundario. Raramente es pri-
mario cuando no se asocia con cualquier otro proceso y
no sigue a la extirpacién del bazo, pero mas a menudo
es secundario y sigue a la esplenectomia o se asocia con
atrofia esplénica, policitemia vera, leucemia mieloide
cronica o mielofibrosis.

Sigue sin explicar el mecanismo de la tendencia he-
morragica en la trombocitemia hemorragica. En algu-
nos casos el tiempo de hemorragia estd prolongado, pero
las investigaciones del tiempo de coagulacién, retrac-
cibn del coagulo, tiempo de protrombina v resistencia
capilar son invariablemente normales. HARDISTY v WOLFE
son de la opinion de que las plaquetas son funcionalmen-
te anormales y en cinco enfermos demostraron una prue-
ba anormal de generacién de tromboplastina como con-
secuencia de un defecto cualitativo de ias plaquetas; en
dos de sus enfermos, suspensiones de plaquetas miy con-
centradas proporcionaron pruebas de generacién de trom-
boplastina normales, pero al hacer la dilucién de la sus-
pension hasta contener aproximadamente el mismo nu-
mero de plaquetas por mm. c. que en la sangre, las sus-
pensiones controles mostraron una produccién deficien-
te de tromboplastina y retraso en la generacién de trom-
boplastina. En los tres enfermos restantes se obtuvieron
resultados anormales tanto con suspensiones de plaque-
tas concentradas como diluidas. Con el empleo de una
técnica similar, las pruebas de generacién de trombo-
plastina en los dos casos de FOUNTAIN mostraron resul-
tados totalmente normales. En vista de estos resultados
contradictorios se requieren estudios ulteriores sobre la
funcién de las plaquetas en la trombocitemia hemorra-
gica.

Por ultimo, subraya este altimo autor que las plaque-
tas estdn en intima conexion con la tendencia hemorri-
gica a juzgar por el efecto del tratamiento con fésforo
radioactivo. En la literatura previa hay pocas referen-
cias sobre el tratamiento de este proceso, aunque Mog-
TENSEN en 1848, quien consideraba a la trombocitemia
como aliada con la policitemia y leucemia y posiblemen-
te susceptible a la radioterapia, observ6 efectos benefi-
ciosos con la irradiacién total del cuerpo. Por ello, FOUN-
TAIN ha ensayado el P* en sus dos casos. La respuesta
en ambos fué altamente satisfactoria, cesando la hemo-
rragia y normalizdndose el recuento de plaquetas. Se die-
ron’nuevas inyecciones de 3 mC, de P® al ascender por
encima de lo normal el recuento de las plaquetas v con
este régimen ambos enfermos han continuado en buen
estado de salud y libres de episodios hemorrigicos du-
rante nueve y ocho meses, respectivamente. Pero ade-
mas del descenso del recuento de plaquetas, el P* origi-
né una normalizacién del recuento de los leucocitos v en
uno de sus casos la desaparicién de la tendencia hemo-
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ESTUDIOS GENETICOS EN EL SINDROME
DE KLINEFELTER

Es bien sabido que algunos casos de sindrome da Kl
nefelter son cromatin-positivos y se acepta generalmep.
2 que el hallazgo de nacleos cromatin-positivos indics
In presencia del par femenino de cromosomas XX vy de
agui que estos varones, pricticamente normales, sean
"genéticamente” hembras con regresion del sexo, Se hs
especulado mucho sobre el mecanismo que intervieng en
este sindrome, sugiriéndose que el defecto es genétin
La transmision familiar a través de mas de una gene.
racion sélo se ha podido registrar una vez y se pensd en
dicha familia, en la que la transmisién era materna gy
se debia a un tipo de herencia recesivo ligado al sexs
Con mayor frecuencia se han registrado varios hérmanos
de una familia con el sindrome, tanto cromatin-positivos
como cromatin-negativos. En suma, existe cierta eviden.
cia de la presencia de un defecto genélico, pero poco o
nada se ha podido aclarar en cuanto a su naturaleza

Recientemente la atencidén se ha concentrado en los
casos cromatin-positivos v los estudios de FERGUSON-
SMITH ¥y cols. mostraron inequivocamente una diferencis
histologica entre los testiculos de los enfermos erom

positivos ¥y negatives, pero con la impresion de que
semejanzas entre las dos variedades eran tan importan
tes como las diferencias. Recientemente, este mismo g
po de autores ha podido recoger un total de 27 casos, de
ellos 16 cromatin-negativos y 11 cromatin-positivos, re-
cogidos a través del escrutinio de las muestras de biop-
sia y el estudio ulterior de todos los enfermos disponi-
bles con azoospermia u oligospermia intensa atendidos
en una clinica de esterilidad masculina entre 1955 y 1956
Por la observacion de estos casos han podido calcular
que la incidencia del sindrome de Klinefelter viene a
constituir, juntos los casos cromatin-positivos y nega-
tivos, por lo menos uno de cada 10.000 nifios varones. El
proceso es, pues, mucho mas frecuente de lo que se ha-
bia supuesto previamente; de ello se desprende que hay
enfermos con este sindrome que no son diagnosticados
durante su vida y, en efecto, muy pocos de los casos que
describen fueron etiquetados hasta que se inici6 dicha
investigacion.

Otro rasgo muy importante es la normalidad relativa
del aspecto exterior de algunos de sus enfermos. Ya ha-
bian observado previamente que varios de sus enfermos
incluyendo cuatro eromatin-positivos, tenian esperma
tozoos en su liquido seminal al verlos por primera Vei
y es claro que pocos casos van de acuerdo con la des
eripeion clasica del sindrome o con sus modificaciones.
no obstante, el poder contar con la histologia testicular.
las pruebas normonales y la caracterizacién nuclear de
sexo permiten incluir mayor nimero de casos en el sif-
drome. ;

En cuanto al diagnéstico, el empleo de los frotis bll-'
cales para la caracterizacién del sexo nuclear es muY
seguro en cuanto a los casos cromatin-positivos pere
para tener un diagnéstico de confianza en los casos &%
matin-negativos se requiere la biopsia, aunque el P™™
ceso puede sospecharse por el aspecto clinico ¥ confi;’
marse en cierto grado por el patrén de excrecion holﬂ
monal. Esto supone una dificultad pars establecer
verdadera incidencia de los casos cromatin-negative®
pero estos autores consideran que estos casos SO <
lo menos, tan frecuentes como los cromatin-positiv®®

Un hallazgo crucial, a su juicio, lo constituye el €xC
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o jescendencio. Una explicacion atractiva seria
xS (E‘n dichas familias de un namero sustancial
s no reconocidos del sindrome de Klinefelter. La

g O le individuos que podrian haber ocupado la
""‘ist‘_".mﬂl -(l(i'i“- }::nlv!'nu.'-; a sus enfermos cromatin-posi-
P"g“"'wﬁt u;u- habian aparentemente revertido en "va-
Ii"”':'.-w,rg.?-.,}ul\,,- explicaria tanto la incidencia de ialta
“’m'::_ = |L.nl-i-1.1"lllllﬂ ¢l cambio en la proporcion de sexo,
b I'm‘:-s de sus enfermos cromatin-negativos el
apo correspondiente de varones afectos en .-.-I I.u_l_u
,u.umt_ yroduciria una incidencia similar de falta de
“mmu;t 1!~';-. pero como el sexo no se invierte, la pro-
.133}!%1:1 Lt:(t :.-‘I»_\'u no se afecta. Para aceptar esta hipote-
!.J:j.l :!Lislt-n l.ius dificultades: 1) .\'_0 h:l.n'}:u‘ral'm(i'n que ['“"I.I'
."iix‘l‘i.l de los tios sin descendencia tenian el Hit]lli!'inm- ie
u'lt'{nfvlwr pero esto creen que se debe exclusivamente
_I: i,ll-:‘i.m-.sl:‘ltu-i:m accidentales que han l'uw.-}.m imposible
.rxummm' miembros de las f:ll_‘l]lili.i.‘:é més importantes;
v 2) Que serian corrientes Ia‘l:-_; familias con varios casos
de sindrome de Klinefelter, mientras gque sdlo se hz_ul i
plicado muy pocas de ellas; esto parece _l'un::lltuu' una
1 objecion a la teoria, pero podria indicar solamente
gran lnii_\'i'li'i;i de los casos pasan completamente
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1a [)I'Eﬁelll'ld e

En las fami

seris
que la
inadvertidos. - _

Desde el punto de vista genético estan lf]iil:i‘flt'lill;l--‘
por la impresion clinica de que los :’u.‘srné. de |'I'.||lrmtm-
pusitivus y negativos son variantes li(_.‘l.l'lllh‘l't.]l‘ sindi m
y aceptan no sélo un mecanismo genetico, sino también
modos similares de herencia. Insisten en: 1) Que la pre-
sencia en dos generaciones sugiere un cardcter dominan-
te. 2) La transmisién por el padre de sexo opuesto al
sexo genético presuntivo del enfermo indica que el pro-
ceso esta controlado por el sexo; v 3) Este cardcter do-
minante no parece estar ligado al sexo, puesto que algu-
nos de los enfermos cromatin-positivos con tios pater-
nos aparentemente afectos tienen tias paternas fértiles
El defecto, por lo tanto, parece ser autosémico y los da-
tos de ceguera para los colores, que refuerzan el punto
de vista de que los enfermos cromatin-positivos son hems-
bras genéticas (XX), es otra evidencia de que los cromo-
somas sexuales son normales.
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El defecto debe proceder de mutacién genética o de
aberracion cromosémica. Aungue posiblemente actua
mas de un mecanismo, s6lo una aberracién cromosémi-
ca puede explicar realmente la asociacién con otros pro-
cesos hereditarios y la presentacién de casos cromatin-
positivos y negativos en una misma generacion. La linea
més esperanzadora de explicacién invoca la teoria de ba-
lance de la herencia del sexo, que reconoce la presencig,
tanto en varones como en hembras, de factores masculi-
nizantes (M) al lado de los cromosomas X y probable-
mente en un par de autosomas, DANON v SACHS conside-
ran que la mutacion, una anormalidad cualitativa que
afectaria al gene M. puede ser causal en los casos cro-
matin-positivos.

Prefieren suponer que el defecto es cuantitativo con
duplicacion del locus M en un cromosoma de los casos
cromatin-positivos y supresién del mismo en los negati-
vos, Los enfermos cromatin-positivos serian hembras
masculinizadas como consecuencia de una triplicacién
efectiva del locus M y los eromatin-negativos serfan va-
rones feminizados o, por lo menos, varones de masculi-
nidad subnormal como consecuencia de la supresion de
uno de los dos M normales. Este defecto debe claramen-
te transmitirse por un portador cuyo sexo es opuesto al
sexo (genético) del propoésito, explicando asi las trans-
migiones opuestas maternas y paternas de las dos varie-
dades del trastorno.

Se precisan nuevos datos para hacer consideraciones
mas detalladas sobre la naturaleza de la aberracién o
aberraciones cromosémicas gue intervienen en el proce-
s0, dirigiéndose especialmente la atencién al hallazgo de
casos no sospechados del sindrome en familias en las
que hay una alta incidencia de tios sin descendencia,
prestandose también atencién especial a las familias con
rasgos congénitos asociados.
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Una enferma de cuarenta y seis afnos, del Servicio del
ety M.‘"‘ NA, refiere que hace veinte dias tuvo dolor
lf:l;”im[ ”.rf“ﬁ“d" a epigastrio, dGnFle ha per_n'm:wvidu
escai)u]::n':?' se acentua con las comidas, irradiandose a

: Zquierda. La exploracion clinica es negativa.
“2:;; n;:!'!’n{l], Szﬂig_t"e. nm-rlnal'. qugo gastrico sin nlL_crn—
uleeroso & exploracion radiolégica demuestra un nicho
en diez !?“_lrll:'vadtu'a _menor, grande, penetrante, que
"‘«‘Vt‘-rﬁah(il'u}& de t:'utmment'.n cesaparece. Se comenta la
de 0!';g9n ldad de algunas tlceras agudas, algunas veces
tos, y qu Vascular, ya que faitan fenémenos mt_lamfltn-
S8, Seq :;‘E Pmm‘nm en personas de edad e hiperten-
lismog, Parecen a las producidas en los hiperadrena-

Diagn(;sticn: Ulen

E

8 gastrico agudo.

Una nigg,
Presenta cign

estudiada por el doctor MARTINEZ BORDIU,
0818 desde el nacimiento, con dificultad res-

piratoria, y persistiendo actualmente la cianos_is. Tiene
crisis de lipotimias con quejidos. A la exploracion tiene
un choque en punta débil, no palpindose el pulso. S_op!a
sistélico mds intenso en punta. E. K. G. P. congém_ta €
hipertrofia ventricular. Fonocardiograma: Soplo Sisto-
lico y refuerzo de primero y segundo tono. En la radio-
grafia de térax: Ausencia del cono de l-t!. pulmonar y
arco aortico a la derecha. En la angiocardiografia sc ve
estenosis pulmonar infundibular y cayado aértico a la
derecha (Corvisar).

Otro nifio de tres anos, nroce le.ate del mismo Servicio,
tuvo palidez al nacimiento, y a los si>te nieses se presen-
t6 cianosis, que ha ido aumenfando. A los diez meses_dls_-
nea al esfuerzo, v cuando empez6 a caminar a los dieci-
g6is meses, se le acentud. Squating. Pa]pit-u-_iones. A la
exploracion, taquicardia, cianosis y acropaquias. Roncus
diseminados. Soplo sistélico en mesocardio. Fn las radio-
grafias se ve corazén en zueco con cora;én a la lie_l'&cha
v ventriculo derecho agrandado. Pulsaciones en pierna
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