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NOTAS CLINICAS

UN CASO DE ENFERMEDAD DE GAUCHER

M. JiMENEZ CAsApO, L. LORENTE y R. FONTES.

Clinica de Nuestra Sefiora de la Concepcion.
Instituto de Investigaciones Clinicas vy Médicas,

Dada la extrema rareza de esta enfermedad
nos ha parecido de interés presentar este caso
que, durante su ingreso en nuestro Servicio, fue
estudiado bastante detenidamente y que presen-
taba un cuadro sumamente completo de esta li-
poidosis.

El 10 de agosto del pasado afio ingreso el nifio F. M. O.,
de cinco afios de edad, refiriéndonos su madre la siguien-
te historia:

Nacié de parto normal y se alimentd con lactancia
materna hasta la edad de un afo. A los cuarenta-cin-
cuenta dias de edad comenzé a tener baches diarreicos
con varias deposiciones diarias, de color verdoso, mez-
cladas con abundante moco, pero sin sangre. Esta alte-
racion duraba unos dias, presentando a continuacidn de-
posiciones normales. Aproximadamente a los siete me-
ses de edad empezd a tener, ya de forma constante, de-
posiciones blandas, en niimero de 4-5 al dia, abundantes,
de color amarillo verdoso y de muy mal olor. Cuando le
fueron anadiendo otros alimentos a la dieta fueron to-
mando un tono blanco amarillento y aspecto graso, como
de masilla. Por esta época los padres le notaron que el
vientre aumentaba de tamafo. El nifio crecia poco y es-
taba muy delgado, sin que riunca aguejara dolores abdo-
minales ni ninguna otra molestia.

A los tres afios observaron que el nifio veia mal los ob-
jetos lejanos, y sobre todo que en cuanto anochecia deja-
ba de ver. Fue tratado con vitamina A, con lo que des-
aparecieron estos sintomas, habiendo tenido que persis-
tir con dicho tratamiento, pues al abandonarlo reapare-
cia la hemeralopia.

Los antecedentes personales no demostraban mas que
una tendencia a infecciones agudas respiratorias. Los fa-
miliares carecian de interés, teniendo dos hermanos en
absoluto sanos y sin que en la familia hubiera habido
ningtin caso similar.

Con esta historia de diarreas a partir casi del naci-
miento, hinchazén de vientre y sintomas carenciales, la
primera impresién era la de tratarse de una esteatorrea
infantil con fenémenos de repercusién, pero ya la explo-
racion fisica orienté hacia su verdadero diagndéstico.

Se trataba de un nifio muy mal desarrollado para su
edad, de talla muy corta, delgado, con turricefalia v ojos
hundidos. Presentaba una coloracién de piel moreno-
amarillenta, siendo buena la de las mucosas. Pinguécula
en ambos ojos.

La respiracién era bucal, sin que se hallaran signos pa-
tolégicos a la auscultacién, Tgualmente la auscultacién
cardiaca y tensién arterial eran normales. Lo mas inte-
resante de su exploracién, junto al aspecto general, ra-
dicaba en el abdomen. Este aparecia globuloso a la ins-
peccién. El higado estaba aumentado unos cinco trave-
ses de dedo, continudndose su reborde hasta palparse
tres traveses por debajo de arco costal izquierdo. El bor-
de era duro y la superficie dura y homogénea. El bazo
también estaba muy aumentado, llegando casi a linea
umbilical, de la misma consistencia v homogeneidad que
el higado. No habia ascitis. La exploracién del sistema
nervioso era negativa.

El cuadro hepatoesplénico ocupaba
plano, y su naturaleza, en apariencia congénity. «
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Para completar su estudio se determinaron 1
tales en varias ocasiones, siendo las cifras absol
te normales (850-980 mg. por 100), asi como las fr p
nes (colesterina, 220 total: 155 esterificada v 65 libre
También se practico una curva de glucemia que fu
igualmente normal. Las pruebas de funcifn }1.1.“!}|'.'.5-.-
tampoco mostraban alteracién

Se llevé a ecabo un
En la radiografia de
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verticalizacion con aumento de la silla. En la de pelvis
se ve una asimetria de ambos fémures, mostrando el de
recho atrofia de la esponjosa con ensanchamiento de la
metafisis y del cuello, con irregularidad marcada dels
cortical. En la de rodillas también se aprecian trasior
nos de la osificacién. Este aspecto de los huesos condujo
a estudiar calcio, fosforo y fosfatasa alcalina, que die
ron cifras normales (10,4 y 4,6 mg. v 14,2 unidades, res
pectivamente).

Los catarros frecuentes que sefialaba la historia y i
conocida existencia en esta enfermedad de una neumoe
patia especial, por infiltracién del pulmén, nos hizo &
tudiar radiograficamente este érgano, depardandonos uns
imagen totalmente superponible a las que encontramos
en las descripciones clisicas de la enfermedad. Exisie &
todo el parénquima pulmonar una reticulacién muy fird
que a primera vista recuerda a la imagen de la tuberci
losis miliar o a la de la hemosiderosis, pero que con :na.f
atencién puede diferencidrse claramente de ellas por &
aspecto en panal, correspondiendo mas la imagen a mi
tiples alveolectasias que a siembra nodular.
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Pocas consideraciones podemos hacer rvs‘p?;'
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este respecto el aspecto radiografico P““:; %
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amilia en que siete hermanas, ‘]a abuela mater-
1 v dos hermanas suyas padecieron la enferme-
jad), pero no hereditaria, al menos sin patron
jeterminado. Actualmente hay que considerar-
iy dentro del grupo, tan en boga, de los “inborn
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i irastor::i! Sin que se sepa bien a traves de
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Bdo come u1 e esta enfermedad se ha conside-
i n trastorno generalizado del meta-
nal o 1;1 e cundt}ce al almacenamiento anor-
E"fefmedagrgsaé Sl‘n‘embargo. este concepto de
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AN pensay ) pL‘les_ existen algunos datos que
| materia] Ptlab blcn' en una sobreproduccion
o sigtermg ref'l oplasmatho de estas células por
0 depdsito. lc‘ulloendotellgil que en un verdade-
fectivamen? dmacenal_f.mento en las mismas.
Metabglicg eel e.?- extrano que en un trastorno
dlmenty, mga?t‘?-rdll_z-fido de los lipidos no exista
SUS fraee, eracion alguna de la lipemia ni
deserit gg) ,Ifoneﬁ._(normales en todos los casos
Materiy) éitoarlr}blei} llama la atencion que este
10 comg }D asmico no sea sudanofilo ni os-
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posito de grasa, y en el mismo sentido habla el
que nunca se haya podido encontrar este mate-
rial en la sangre ni orina de estos sujetos.

Los estudios de ULzMAN demostraron, tras el
anqhsns de la sustancia extraida de bazos opera-
torios, que se trataba de un cerebrosido, al que
llamé kerasina, compuesto por esfingosina, aci-
do lignocérico y una hexosa (galactosa y a veces
glucosa). Esta fraccion lipidica estaria firme-
mente unida a una entidad quimica mucho ma-
yor en la que participaria un complejo proteico
que viene a corresponder a un 38 por 100 del
material citoplasmico.

Modernos estudios de DE MARSH y KAUTZ con
el ultramiscroscopio han arrojado bastante luz

Fig. 2.

sobre la estructura intima de este material y del
conjunto celular. Estos autores encuentran que
el protoplasma esti surcado de fibrillas. Cada
una de estas fibrillas esta limitada por una sola
membrana densa que contiene una matriz ho-
mogénea en que se embeben subunidades trabe-
culares que por sus caracteres opticos parecen
corresponder a la kerasina pura. En ninguna
otra célula se encuentran fibrillas similares ¥y
ello lleva a la demostracién de que el soporte
proteico al que se une no es tampoco un compo-
nente de la célula normal, como habia supuesto
ULZMAN.

El estudio de la membrana citoplasmica tam-
bién reviste sumo interés, pues se ven en esta
zona limite de la célula multiples vesiculitas
cuyo significado es sin duda el de elementos de
transporte activo a través de la membrana. Ello
también inclina a estos autores a atacar la hi-
potesis del deposito graso, pensando que estas
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células son mas probablemente productoras que
almacenadoras de la kerasina.

En este punto permanecen hoy nuestros cono-
cimientos sobre esta apasionante enfermedad,
cuajada aun de misterios, Quiza la arribada de
los isétopos radiactivos, y con ellos la posibili-
dad de un estudio metabolico mas fino por me-
dio de productos ‘“marcados’, pueda colakorar
a despejar pronto muchas de estas incognitas.
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DOS CASOS DE ATROFIA CEREBELOSA

NO FAMILIAR CON LAS CARACTERISTI-

CAS CLINICAS DE LA ENFERMEDAD DE
FRIEDREICH

A. GIMENO ALAVA v E. MARTINEZ PASTOR.

Gran Hospital de la Beneficencia General del Estado

Madrid
Servicio de Neurocirugia

(Doctor 8. ORgabor)

Nos referimos en esta comunicaciéon a dos ca-
sos de atrofia cerebelosa, de curso lento y pro-
gresivo, clinicamente muy semejantes.

Prescindiendo de las atrofias cerebelosas con-
secutivas a lesiones vasculares, infecciosas o a
una esclerosis en placas, podemos dividir las de-
generaciones mas o menos sistematizadas que
afectan al cerebelo en dos grandes capitulos.

El primero, corresponde a las atrofias cerebe-
losas que acompafian al amplio grupo de las en-
fermedades heredo-degenerativas, sindromes de
FRIEDREICH, P. MARIE, STRUMPELL-LORRAIN ¥y
Roussy-LEVY, cuyo parentesco y asociacion con
otros sindromes degenerativos (enfermedad de
CHARCOT, DEJERINE-SOTTAS y CHARCOT-MARIE-
ToorH) han sido extensamente estudiadas en
1948 por VAN BOGAERT, VAN LEEUVEN, FRAN-
CESCHETTI y KLEIN, y entre nosotros por BARRA-
QUER BORDAS en 1955. En este mismo grupo cabe
introducir la disinergia cerebelosa mioclonica de
Ramsay-HUNT, cuyas formas transmisibles con
herencia dominante han sido estudiadas por
FRANCESCHETTI y cols. en 1954.

En general todos estos sindromes, y refirién-
donos especialmente al de FREIDREICH, se ma-
nifiestan en edad mas bien temprana, con ca-
racteres variables de herencia familiar, malfor-
maciones congénitas de las extremidades y afec-
tacién de los 6rganos éptico, auditivo y car-
diaco.

En el segundo capitulo se incluyen las atro-
fias cerebelosas puras, cuyas primeras observa-
ciones estan descritas por A. THOMAS en el afio
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1900, y cuya asociacién a otrag degenepgo;
del tronco cerebral fué completada Hop iCIUrles

bajos d_t‘* DEJERINE, LEJONNE, “HERMITT(;S Fra.
HoOLMES, asi como por P. MARIE, Fory y iG_
JOUANINE, que en el afo 19292 describiey L4
atrofias de predominio vermiano oM Jag

Este tipo (‘1(.'_att,'0_fia.~; puede Presentarse +
como formas idiopaticas, ya como (*Onse{:ﬁeng‘a
d(_e procesos de senescencia, ya relacionagag L;:
diversos procesos que detallaremog mis age.
lante.

En general son cuadros cuya época de
zo suele rondar las cercanias de log Cuarent
anos, ‘dv evolueion I(I'Hl:l?lh'ﬂtt‘ progresiva y si
remisiones, con zl@:ixm mas intensa en el trong,
y miembros inferiores que en los superiores, F|
nistagmus y las alteraciones de la palabrs 8on
poco fro_('uvnlvs. y anatomopatolégicamente g
caracterizan por una atrofia del vermis y de Jos
hemisferios, con una selectiva afectacion de Jas
celulas de PURKINJE.

Estas atrofias pueden ser la concecuencia de
lesiones similares en el hemisferio cerebral cop.
tralateral, como es frecuente comprobar en las
encefalopatias infantiles.

Existe una atrofia senil, que puede traducir-
se en una sintomatologia clinica cerebelosa, o
transcurrir absolutamente asintomatica. Este
hecho, ya citado por Birp en 1907, fué compro.
bado por HILLER (1941) en una paciente falle
cida a los ciento tres anos.

PARKER y KERNOHAM (1933), ademas de &
etiologia virasica, admiten que la atrofia cere-
belosa del adulto puede guardar cierta relacion
con el alecoholismo, si bien observan la despro-
porcién entre el nimero de alcohélicos cronicos
y la relativa rareza de aparicion de las atrofias
cerebelosas, hecho que CoOURVILLE y FRIEDMAN
han vuelto a poner de manifiesto en 1940.

SKILLIKORN y ROMANO, MICHAEL y MERRIT
(1940), asi como CHOporr, AurH y TOUPN
(1956), vuelven a invocar el papel del alcoholis
mo, que para MYERS y COURVILLE (1954) origin#
ria lesiones cerebelosas muy semejantes a lag
producidas experimentalmente por anoxia _e?‘t'
pecialmente cuando existe asociado un déficl
nutritivo. e

VICTOR y ADAMS, por su parte, mimmiz i
importancia etiolégica del alcoholismo € I 3
can el factor hereditario en estas afecciﬂni‘”\:
factor sobre el que ya insistieron RICHTER:
AKFELAITIS en 1938. _ "

GREENFIELD, en 1954, admite nu’,ﬂtl'ple-.sa'chiii35
sas que pueden ser relacionadas con las at‘r ol
cerebelosas: Carcinomatosis extrac‘ranealtksl.oﬁs_
teritis cronicas, sifilis, tuberculosis, alco

: ; iones, tr&¥
mo, traumatismos craneales, insolacion® =
} 1 aporte

Comiep.

an la

I
taminico e intoxicaciones por el plomo ¥ m
curio. _

Las atrofias consecutivas a carcl N
extracraneales, descritas por DOWNIE, R. ateste
WILKINSON, BERTRAND, GODET-GUILLAIN: (5 .
ra, pueden ser originadas por carcin®

nm’ﬂawSIS




