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I.—OSTEOCALCINOSIS TIPO ALBERS - SCHONBERG.

Es caracteristica de la patologia canaria la
frecuente existencia de pequenos trastornos que,
no siendo de suficiente cuantia para constituir
sindromes patolégicos, matizan la reactividad
de los Organcs, dando a las enfermedades un
aspecto especial. Pequenas alergosis, hipersen-
sibilidad a los salicilicos, a las sulfamidas, (ras-
tornos digestivos y nerviosos minimos, labili-
dad neurovegetativa y vascular, modificaciones
metabolicas preséntanse a menudo entre los sin-
tomas de los mas variados procesos. En todas
estas manifestaciones, parece evidente un com-
ponente constitucional que la anamnesis perui-
te relacionar frecuentemente con antecedentes
hereditarios. Hemos podido eslablecer estos
factores constitucionales hereditarios en nues-
tros enfermos asmaticos con una frecuencia
muy superior a la observada por otros aulores,
y consideramos que €s uno de los motivos de
la extraordinaria difusion que el asma ticne en
esta Isla.

No estamos actualmente en condiciones de
hacer un estudio analitico suficientemente pre-
ciso de las modificaciones minimas a que alu-
dimos. Nos falta material de investigacion, per-
sonal suxiliar y local donde poder realizarlas.
En espera de conseguir todos estos elementos,
creemos til ir exponiendo los casos mas llama-
tivos, con manifestaciones anatéomicas diagnos-
ticables a simple vista, que, a veees, entran en
lo teratologico, observados casualmente en el
Dispensario, y que pueden ir formando una ico-
nografia orientadora sobre la cual establecer
en su dia un estudio sistematico.

No somos los primeros en emprender este ca-
mino. Se debe al Dr. BoscH MILLARES ! un estu-
dio'g:nealégico de una familia con polidactilia
y sindrome adiposo genital. El Dr. HERNANDEZ
'Gl;?I-ZI.}lI:\ * ha hecho varias observaciones, atn
ineditas, que conocemos por comunicacién per-
sonal, de retinitis pigmentaria familiar. El doc-
tor J. PONCE * ha observado la gran frecuencia
de litiasis urinaria en ciertas zonas de Gran
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Canaria; observaciones semejantes ha hecho el
Dr. F. GoNzZALEZ * sobre la litiasis salivar, que
probablemente se debe a alteraciones metabo-
licas. Finalmente, los Dres. EJABO y A. ARBELO
han publicado recientemente un notable estudio
sobre sindrome de LAURENCE-MOON-BIELD® en
tres hermanos de procedencia canaria.

El caso que nosotros vamos a presentar lo
designamos como osteocalcinosis, ya que, aun-
que no somos partidarios de introducir neolo-
gismos en Medicina, creemos que por tratarse
de una degeneracion cilcica del hueso, responde
a una realidad etiopatogénica mejor que las
denominaciones, que no son mas que metafo-
ros, de enfermedad “marmorea” o enfermedad
“eblrnea”.

HISTORIA CLINICA

J. M. F., de diecisiete afios,
Las Palmas,

Antecedentes familiares.
medad que afectaba a la
ol
Madre y :
galoide, Une ja solamente de padre, fa-
llecié de tuberculosis pulmorar en 1944. Habia tenido

natural y residente en

Padre muerto por enfer-
i6n lumbar, cuyos carac-
te coma; era

teres

Fig. 1

fracturas multiples y padecia paraplejia, No existe nin-
guna radiografia ni datos analiticos que permitan un
diagnéstico retrocspectivo.

Antecedentos personales.—Nacido a término después
de embarazo notmal y parto prolongado, que durd tres
dias, presentaba al nacer intensa cianosis. A los nue-
ve meses comenzd a andar. Denticién, a su tiempo nor-
mal. Hasta los diez afios, nada de particular en su his-
toria. A esta edad tiene una enfermedad caracterizada
por iniciacién brusca con escalofrios y cefalea intensa.
Al dia siguiente continta la cefalea y aparecen vémi-
tos incoercibles, Este cuadro se acompafia de febricula
vespertina, y dura con exacerbaciones y remitencias un
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mes o0 mes ¥y medio, A partir de esta fecha hacen su
aparicion las manifostaciones que actualmente pre-
senta,

Enfermedad actwal.—A partir de
rece u~a sintomatclogia compleja, que se inicia con
exoftalmos, pirdida de visién, len'a y progresiva, sien-
do la primera menifestacién la dificultad para la vi-

los diez afics apa-

Fig. 2

sién eon los dias cscuros, al atardecer, y a distancia. Por
la misma época observa que la cabeza le crece rdpida y
despropo:cionadamente. En 1941 se cay6 andando des-
pacio por terreno llano, y se fracturd la pierna izquier-
da en su part=z inferior, En 1943 tiene otra fractura, esla
vez en el te.cio medio de la pierna derecha, que se pro-
duce al caerse bajando una escalera. Ocho meses mas

Fig. 3

tarde cae de nuevo, estando jugando, y se fractura el
brazo izgquierdo.

No ha tenido nunca poliuria ni palidipsia.

No tiene ni ha te”ido tendencia a hemorragies.

No tiene alteraciones de audicién. A veces, sensacio-
r2s vertiginosas no sistematizadas.

Exploracion.—Falidez célea de piel ¥y mucosas; la
piel aparece oeca, granulosa y ccn lanugo fetal
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Medidas somdticas—Talla, 1,37 m. Longitud de fé-
mur. 36 cm. Longitud de tibia, 34 cm. Perimetro cra-
neal, 56 em. Longitud rasolambda, 37 em, Longitud bi-
temporal entre ambos conductos auditivos, 36 em. Pe.
toracico, 66 ¢m. Perimetro abdominal, 66 cm,

Cabeza—Macrocefalia. Tendencia al crdneo en to-
rre. Imposibilidad de mantener erguida la cabeza por
movimientos pendulares de la misma,

0jos.—Nistagmus, Exoftalmos bilateral simétrico. Es.
cleréticas azuladas.

Boca.—Dientes grandes, irregulares mal implanta.
dos, mvy separadcs entre sl y con falta de esmalte, apa.
reciendo rugosos y amarillentos,

Cuello.—Ganglios submaxilares grandes,
no adheridos ni dolorosos. Ganglios
males.

Torax—Muy asténico. Auscultacion y percusién pul-
monar, normales. En corazén se aprecia soplo sistélico
mitral y pulmonar suaves, con caracteres funcicnales.

rodad:ros,
cervicales, nor.

Abdomen.—Aparece abombado a inspeccién, La per-
cusién y pelpacion muestran bazo e higado grandes,
cuvo borde inferior llega hasta el nivel del ombligo.

inguinales son grandes como almen-
dra=, duros, *odaderos, ligeramente dolorosos,
1 percusi

Extremidades. i fuerte de los huesos de
"azus, piernas v crdneo no produce dolor. Tampoco s2

Fig. 4

aprecian tumoraciones ni depresiones en las superficies
Gseas accesibles,

Nervioso—Reflejos patelares: Oppehnheim, Gordon,
Babingki, Rossolimo, normales. Romberg negativo. Re-
flejos pupilares abolidos, con anisocoria y midriasis.

Caracteres sexuales secundarios—Falta de vello en
cara y axilas; escaso y fino en pubis; pene y testicules,
prequenos.

Andlisis.—(Dr. PARADAS y D. C. REINA.)

Recuento de leucocitos, 2.240.

Hematies, 2.250.000.

Hemoglobina, 43 por 100.

Valor globular, 0,95,

Anisocitosis y policromatofilia, ligeras. No se apre-
cian megalocitos ni eritroblastos.

Foérmula lewcocitaria.—48/2/0/56/2.

Lipidos: Colesterina, 1,61 por 1.000. Esteres, 0,86 por
1.000. Fcsfatidos, 1,19 por 1.000. Lipides totales, 6,6
por 1.000,

Fésforo, 0,07 por 1.000. Calcio, 0,082 por 1.000.

Tiempo de Lemorragia: cinco minutes, Tiempo de
coagulacién: ocho minutos.

Resistencia globular, 0,42,

Wassermann y complementarias, negativas.

Exam-n oftalmoscopico,—(Dr. HERNANDEZ GUERRA.)

Ojo derecho: agudeza visual; no percibe la luz, Situa-
cion del ojo en la 6ibita: exoftalmo, regularmente in-
tenso, producido al parecer por riduccién de la cavi-
dad orbitaria. La funcién motora del ojo es normal
Nistagmus lateral de tipo perdular, cuyas oscilaciones
aumentan al tratar de fijar la mirada, adquirido des-




seguramente fué

pués de un proceso encefalitico, que
la causa de la pérdida de la visié
fia del nervio 6ptico. Por su origen
tagmus ex anopsia”. Refraccién: h
de una dicptria aproximadamente
falta el reflejo directo, pero existe
dios transparentes completamen Il
ojo: atrof papilar postneuritica. La
retina no tiene nada anormal.

Ojo izguierdo: agudeza visual; cuente
Refraccion: hipermétrope de mas de
ximadamente, Reflejos pupilares: ex lur o di-
recto, pero estd abolido el consensual. El resto de la
exploracién, con andlogas caracteristicas que las
ojo derecho.

No es posible determinar campo visual por
traordinaria disminucién de la agudeza visual, asf como
tampoco se puede hacer estudio de la acomodacién

ocasionar atro-

ANALISIS.

ErioLoGiA.—De la exposicion de la historia
clinica se deduce la existencia de tres posibles
momentos etiologi-

cos, cuya valoracion. p
hemos de hacer:
1. Factores here-

ditarios.—Aunque no
hemos podido esta-
blecer un &arbol ge-
nealdgico, ni siquiera
explorar a los parien-
tes préoximos que ac-
tualmente viven, por
hakerse negado a
nuestro requérimien-
to en este sentido,
consideramos que es-
te factor es el fun-
damental, basando-
nos en las siguientes
razones: Fig. 5

a) Todos los au-
tores que han tratado de esta enfermedad con-
cuerdan en su caracter familiar y hereditario.

b) Existen estigmas acromegaloides en la
madre y una tia del enfermo.

¢) Existen antecedentes de fracturss espon-
taneas en una hermana por linea paterna.

2. Factores traumiticos. — Nos relatan el
antecedente de que el nacimiento del enfermo se
verific6 después de un parto prolongado, que
dura tres dias, y que produce en él sintomas de
asfixia. Como consecuencia, se pudieron haber
determinado lesiones hemorragicas o trauméati-
cas de los centros diencefalicos. No nos parece
verosimil esta suposicién; mas bien creemos que
existian previamente trastornos de osificacion,
es decir, que la enfermedad era anterior al par-
to, ¥ que ésta fué la causa de que fuera disto-
cico, puesto que la madre habia tenido previa-
mente y tuvo después partos normales de escasa
duracion.

3. Factor infeccioso.—A los diez afios apa-
rece un cuadro con todos los caracteres de hi-
pertension craneal, que muy bien pudiera de-
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berse a encefalitis o meningitis basilar. A fa-
vor de que esta enfermedad fuera la respon-
sable de la actual, estan los siguientes argu-
mentos:

a) La iniciacién aparente de la enfermedad
actual se produce inmediatamente después.

b) La detencion del crecimiento correspon-
de a aquella época. El aciual desarrollo soma-
tico del enfermo es el de un muchacho de diez
a doce anos,

c¢) El examen oftalmoscopico le permite
afirmar a un competente oftalmélogo que los
fenomenos oculares Son consecutivos a neuritis
inf-cciosa del dptico.

Es posible que existiera el proceso meningo-
encefalitico, y que éste viniera a acelerar una
enfermedad preexistente que por su evolucién
muy lenta pasara desapercibida, pero tenemos
la seguridad de que ya existia anteriormente,
puesto que la falta de osificacion que se obser-
va en coxales y tre-
canteres no existiria
de haberse iniciado su
proceso a los diez
anos, edad a que €s-
tos huesos estan ya
soldados.

La explicacion que
nos parece mas co-
rrecta es que el en-
fermo padeciera con
anterioridad un pro-
ceso de ostecealcino-
sis que pas6 desaper-
cibido, y que, a los
diez anos, bien por
una infeccion intercu-
rrente, con localiza-
cion meningea o por
exacerbacion de su
anterior enfermedad, al iniciarse la pubertad,
se produce una explosién aguda con toda la sin-
tomatologia que ya hemos descrito.

Fig, 6

PATOGENIA.—Presenta el enfermo una varia-
da sintomatclogia, que afecta a diversos orga-
nes y aparatos, y que puede esquematizarse en:

1.» Sintomas éseos.

2.° Sintomas del sistema

3. Sintomas endocrinos,

4° Sintomas oculares,

Sintomas 6seos.—Por parte del sistema 6seo
llaman la atencion tres tipos de sintomas: a) La
extraordinaria opacidad radiolégica de los hue-
sos, con pérdida de su estructura trabecular y
desaparicion de los conductos medulares en los
huesos largos; esto es bien visible, especialmen-
te en las costillas. En relacién con estas alte-
raciones, esta fragilidad 6sea, caracterizada por
fracturas miltiples consecutivas a pequefios
traumatismos. b) Lagunas 6seas bien senala-
das en el frontal. ¢) Detencién de la osifica-
cion encondral, que se observa preferentemente

hematopoyético.
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en la unién del ilion con ¢l isquion y de éste con
el pukis, en el trccanter mayor con aplastamien-
to y cesi desaparicién de ambas cabezas femo-
rales y disminuecion de la longitud del cuello del
fémur. d) Todavia podemos considerar otros
sintcmas en relacion con las alteraciones oOseas.
Presenta el enfermo una calcemia muy baja,
8 miligramos por 100 c. ¢c., y una fosfemia re-
lativamente alta, de 7 miligramos. Esto, que
estd en contradiccion con los que suponen que
la enfermedad se debe a hipercalcemia por re-
tencién renal de calcio (SCHULZE) o alteracion
general del metabolismo calcico (LOREY y REYE),
confirma la opinion de BAUER * de que se debs
a una alteraciéon autéctona del tejido dseo, que
pierde la facultad de regular el recambio cal-
cico, produciéndose un enriquecimiento exage-
rado en el hueso, una verdadera tesaurismcs’s
calcica en el sentido de GIERKE, a expensas del
calcio circulante, el calcio se deposita en el hue-
s0, del que se desplaza aun habiendo un déficit
¢n la sangre, algo dnalogo a lo que sucede con
el glueégenoc en la enfermedad de Gierke.

;Dénde buscar lzs causas de estas altera-
ciones? Existen tres tipos de sintomas bien de-
limitados: hipercalcificacion, lagunas dseas,
falta de osificacion encondral. Cada uno de ellos
tiene probablemente un origsn distinto.

La hipercalcificacion.—BAUER afirma su ori-
gen autéctcno consecutivo a modificaciones ge-
néticas. No pudiendo extendernos maés, ya que
¢sta comunicaciéon estd siendo execesivamente
extensa, nes limitaremos a la cita. Creemos, no
obstante, que eci expuest2, no dice nada. Falta
determinar cémo actian estas alteraciones y
si sz trata de modificaciones fisicoquimicas o
de alteraciones estructurales en los osteoblas-
tos. Ncs parecen muy sugerentes las observa-
ciones de cu:zdrcs bastante parecidos en ani-
males (cobaycs, ratas y pollos), a los que se
inyectan grandes cantidades de hormona go-
nadal femenina, menformén o sim’lar, segtin las
observaciones de ZONDEK *, CLAVERT " y otros.
También scn interesantes los estudios de Co-
LLAZO y SANCHEZ RODRIGUEZ '* sobre la produc-
cién de retinitis, exoftzlmos y fracturas mul-
tiples en ratas con hipervitaminosis A. Pensa-
mos, aunque esto no sea mas que una sugeren-
cia, en la posibilidad de que los lipoides con
los cuales la colesterina, hormonas genadales y
vitaminas A y D tienen una cierta relacién pue-
dan tener importancia en la calcificacién pa-
tolégica, base de numerosas alteraciones 6seas,
entre ellas la enfermedad que nos ocupa.

Lagunas és.as—El hueso frontal presenta
dos eminentes lagunas ¢seas, bien delimitadas.
Al verlas, ascciandolas con la hepatoesplencme-
galiz, pensamos en la posibilidad de que exis-
tieran alteraciones lipoideas. El analisis de san-
gre nos dié cifras que se encuentran en los li-
mites normales. Nos parece interesante esta le-
sién ésea, aunque no nos encontremos en situa-
cion de poderla explicar.
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Falta de (J.“:fﬁ(‘ﬂf'i(}n encondral. — Se aprecia
bien, especialmente en la unién del ilion y ¢
isquion, que aparecen completamente separa.
dos. Pudiera deberse esta anomalia a que log
elementos cartilaginosos y los vasos nutricicg
quedaran atrofiados y comprimidos por la hi.
percalcificacion de las zonas limitantes. Pen.
samos més bien que éste es un sintoma de al
teracion endocrina con insuficiencia hipofisaria,
Cita BAUER casos semejantes de JOACHIMSTHAL
y de ASCHNER, en los que el crecimiento no co-
menz6 a producirse hasta los diez afios, y la
desaparicion de los cartilagos de conjuncién
hasta los treinta y seis afios.

Alteraciones de la caleemia.—Existe una evij-
dente desproporcion entre el Ca y el P, con
descenso del primero y aumento del segundo,
El indice Ca/P, que normalmente es igual a
10/5. es en nuestro caso de 8/7; en esta ano-
malia vemos la causa de la hipercalcificacion,
por mas que no siempre se dé en los casos pu-
blicados, que casi siempre presentan una cal-
cemia practicamente normal. Nos parece que
el indice Ca/P tan alterado, demuestra que el
hueso ha perdido su papel regulador de la cal-
cemia.

Sintomas hematopoyéticos.—El color palido,
cérco. que el enfermo presenta a la exploracion,
se debe a una intensa anemia normocromica,
sin que la sangre presente células precursoras
de los eritrocitcs ni tampoco megalocites a di-
fercneia de lo que suele suceder en este tipo de
anemizs aplasticas, en lag que la funcién eri-
troleucopoyética de la medula f2lta y esta sus-
tituida por otros 6rganos, especialmente el hi-
gado y el bazo. Dicese que cuando éstos susti-
tuyen a la medula é6sea “recuerdan su actividad
embrionaria” y producen megalocitos, que no
se observan en nuestro enfermo. Tampoco exis-
tin eritroblastos que, segiin JIMENEZ Diaz *; son
tipiccs de este tipo de anemias. En las prepa-
raciones de sangre no existe ninguna altera-
cién, salvo el reducido ntimero de hematies y
una ligerisima poiquilocitosis y anisoc’tesis. No
sabemos lo que pasari en la medula Osea, si es
que existe, ya que su funcién es imposible, No
nos hemos atrevido a hacer puncién de bazo en
el Dispensario por temor a hemorragias.

En lo que respecta a los leucocitos, observa-
mos la misma disminucion absoluta y relativa
de los polinucleares con aumento procentual de
les linfocites, que conservan aproximadamente
su cifra absoluta.

No sz ha investigado el nimero de plaquetas,
pero la existencia de tiempo de cozgulacién ¥y
hemorragia normales nos inclina a pensar que
o no existe déficit o éste es moderado, y en todo
caso menor que el de lcs otros elementos,

La esplenomegalia y hepatomegalia estén, 4
no dudar, en relacién con la funcién supletoria
dc la medula 6sea atrofiada que ejercen estos
brganos. No obstante, nos parece excesivo el
aumento de tamafio en proporcién a los pobres
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resultados que en cuanto a la suplencia se han
conseguido.

En resumen: desde el punto de vista hemato-
l6gico existe un déficit medular, probablemente
total, suplido en parte por la funcién compen-
sadora de higado y bazo. Llama la atencién la
falta de células embrionarias y ausencia de for-
mas megalociticas, encajando en el grupo 3 de
la clasificacion de WoEF citada. L. BINDER y
0. BIEDL ** difieren considerablemente de log ca-
sos citados por NAEGELI .

Alteraciones (ndocrintts,—La escasa talla cor-
poral, el escaso desarrollo genital, existencia de
lanugo fetal, piel aspera y rugosa, dientes mal
implantados y con esmalte atrofico y, finalmen-
te, la persistencia de cartilagos de conjuncion
en algunos huesos, son, a nuestro juicio, conse-
cuencia de una atrofia hipofisaria que, a su vez,
puede ser debida a destruccién de la silla turca
por hipertrofia ésea, que es lo que consideramos
mas probable, y asi aparece también en la ra-
diografia, o a inflamacion consecutiva a un pro-
ceso meningoencefalitico. Todos los sintomas
apuntados estan de acuerdo con las descripcio-
nes de MARANON '* sobre la insuficiencia hipo-
fisaria.

0

Sintomas oculares.— No tenemos nada que
anadir a la minuciosa exposicién hecha por el
Dr. HERNANDEZ GUERRA. Creemos que abarca
bien todos los aspectos del problema. Unica-
mente queremos recordar que BAUER cita una
comunicaciéon de SIK, que presenta dos herma-
nos con osteoesclerosis, detencion del crecimien-
to, hidrocéfalo y atrofia del nervio éptico, bas-
tante similar al caso observado por nosotros, v

Comptesio-
nes de or-
g2anos...

ALTERACIONES
GENETICAS,

Trastornos pia)
del metabo- | Osteocalcinosis. .. -
lismo céleico Ojo
con pérdida

su funcién Fragilidad ésea

de

u e

la medula 6sea....

Hipocaleemia (eventualmente).
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en los que no existia ningin antecedente de in-

flamacion meningea.
SINTESIS.

Si ahora hacemos una recapitulacion sobre
lo dicho, podemos concluir que, a partir de un
proceso constitucignal de patogenia aun no co-
se produce una degeneracion calcarea
del hueso, una osteocalcinosis. El hueso dege-
nerado pierde sus caracteristicas de regulador
del metabolismo calcico, v consecutivamente el
enfermo presenta hipocalcemia e hiperfosfemia;
de soporte organico perdiendo elasticidad, por
lo que se producen fracturas espontaneas; de
p:oteceion de organos blandos en el contenido,
produciéndose atrofia de la medula 6sea, con
consiguiente anemia-neutropenia y hepatoesple-
nomegalia vicariante, compresién de la hipofi-
sis con aparicion de enanismo hipofisario y ge-
itital, cierre de la orbita con exoftalmos secun-
dario y cierre de los orificios opticos con atrofia
de los nervios 6ptices, y secundariamente amau-
rosis, nistagmus y paralisis pupilar. Considera-
mos la posible meningoencefalitis factor secun-
dario en el determinismo del cuadro clinico.

nocida,

RESUMEN.

Se presenta un enfermo que padece desde
hace siete anos sintomas clinicos de osteccalci-
nosis con fracturas multiples, enanismo secun-
dario, ceguera parcial, anemia hepatoesplenome-
galica e infantilismo. Se hacen consideraciones
sobre la etiopatogenia y sintomatologia de la
enfermedad.

Enanismo
Falta osifica
Infantilismo

in-

tervencion de
lesioncs me-
/ ningeas y en-

s Posible

sexual

Nistagmus .. i
g cefdlicas.

.......... | Higiere pupilar.
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Fracturas.
Anemia ......... { Secundariamen- Esplenomegalia.
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patomegalia
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