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Servicio del Prof, JiMEngz-DIaz, Hospital Provincial

Describié este sindrome MARFAN ' en el afio 1896
del siguiente modo: “Se trata de una malformacién
congénita, sobre todo del sistema locomotor, muy in-
teresante, Log musculos y tendones son hipoplasicos;
agimismo los huesos son particularmente griciles y
larges, sobre todo, los de las extremidades; los en-:
fermos son desmesuradamente altos y delgados, y sus
dedos y sus ufas, anormalmente largos y afilados;
la laxitud de los ligamentos, unida a ciertas contrac-
turas musculares, provoca a veces la deformacion de
la mano en pata de arafia; el tronco esta deformado
por la presencia de una cifoescoliosis y por una asi-
metria del torax; el tejid adiposo es casi inexistente.
El sistema nervioso parece escapar de esta distrofia
y la exploracion de los nervios es normal.”

Desde esta primera descripcién hasta ahora, se
han ido publicando en todo el mundo casos de lo que
desde entonces se llamé “sindrome de Marfan", exis-
tiendo, sin embargo, una laguna entre las descrip-
cioneg de éste y los siguientes casos, de seis afios, ya
que la siguiente comunicacién fué hecha a la Socie-
dad Médica de los Hospitales de Paris por MERY ¥
BABONNEIX ? en e] afio 1902, los cuales aportan como
novedad a la descripcién de MARFAN la imagen radio-
logica de los miembros de los enfermos, y sostienen
que la longitud anormal de los mismos puede ser de-
bida a que los cartilagos de conjunciéon estén algo
mas desarrollados de lo normal;: esto es, que para
estos autores podia deberse el sindrome, a un estado
de hipercondroplasia. Sin embargo, esta interpteta-
cién no ha sido confirmada posteriormente. Los ci-

tadog autores sostenian ademéas que la heredosifilis
seria en tltimo término la causa de la enfermedad.

Hoy en dia se pueden calcular en més de un par de
centenares los casos dados a conocer, habiendo reco-
gido Rapos ? en 1942 la totalidad de ellos, revisdndo-

los, y sistematizando de este modo los 204 hasta
entonces publicados. Desde RADOS a la actualidad, se
han dado a conocer 30 6 40 casos mas en diferentes

paises, habiendo hecho PAEZ 4, en la Argentina, una
cuidadosa revisiéon de conjunto, en la que se recogen
las diferentes teorias etiopatogénicas emitidas sobre
la enfermedad.

En Espafia son muy escasos hasta ahora los casos
publicados, conociendo nosotros solamente dos comu-
nicaciones hasta el momento presente .

El sindrome se caracteriza por los siguientes sin-
tomas: los enfermos son en una proporciéon de dos a
tres, mas bien altos; delgados, con aspecto gracil y
cabeza dolicocéfala en general. La cara alargada y
méas bien palida, tiene un aspecto triste, melanec6li-
co, que esta aumentado con la expresion de “ojos can-
sados", que origina la miopia secundaria al “dis-
locatio lentis”. Los miembros superiores son largos
y delgados, llegando la punta del dedo medio hasta
cerca de la rodilla en la.posicién erecta; las manos
son muy largas, con dedos extraordinariamente elon-
gados y finos; las ufias son muy largas, afiladas, y
en gran numero de casos son convexas, con linea de
implantacién muy corta; sin embargo, son flexibles
y no esta aumentada su fragilidad. Los dedos ade-
mas aparecen en ligera flexién, lo que, unido a su
longitud y finura, ha constituido el rasgo caracteris-
tico de la afecciébn llamado aracnodactilia por
ACHARD ® y dolicoestenomielia por MARFAN 7. Los an-
tebrazos estan también en semiflexién sobre los bra-
zos, siendo imposible la extension completa de los
mismos. La envergadura (distancia de la punta del
dedo medio de la mano izquierda, al de la derecha
con los brazos en cruz), es mayor siempre que la ta-

lla. Las piernas son también largas, mas la pierna _

que el muslo. Los pies son largos, con dedos también
largos y en semiflexién.

En el 99 por 100 de los casos existe una escoliosis
o cifoescoliosis, con la natural asimetria toracica y
elevacion desigual de los hombros; por lo general, la
escoliosis ge sace hacia ¢l lado derecho, encontrando-
se elevada la escapula de este lado, y como es la re-
gla en este trastorno, existen molestias toracicas va-
gas, dolorimiento en hemitérax derecho, cansancio
fécil, dolores lumbares més o menos intensos y en
casos muy acusados de escoliosis, signos de compre-
sién radicular en el lado de la concavidad. En uno de
nuestros casos, estas molestias vagas en hemitorax
derecho, junto con la astenia, fueron las que moti-
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varon la consulta, Aparte de ésto, el torax es asténi-
¢o y su exploracién ng da signos, habiendo con fre-
cuencia asociadas lesiones tuberculosas de pulmén, en
diversos estados de actividad; asimismo se han ci-
tado casos con quistes pulmonares congénitos '".

Es frecuente la existencia de sintomas cardiovas-
culares, asi como de malformaciones congénitas del
corazén y de los grandes vasos *-*-1%-11 qgue pueden
variar desde un soplo sistélico, mesocardico, de tipo
funcional, hasta una profunda alteracion que nos
haga descubrir la existencia de una enfermedad de
ROGER %%, de una persistencia del agujero d= Bo-
TAL %%, de un conducto arterioso persistente "7, de
un sindrome de FALoOT, etc,, habiéndose recogido re-
cientemente por WYEYAMA, KonNpo y KaMIEVA !as di-
ferentes anormalidades !*. Se han citado también
otras anormalidades de naturaleza congénita, como
deformidad del pabelléon auricular ', es6fago corto ',
espina bifida, ete,

Por parte del abdomen existe una visceroptosis ge-
neralizada en la mayoria de los casos, a veces, con
manifestaciones dispépticas szcundarias,

Por parte del aparato urinario es frecuente !a apa-
ricion de nefroptosis, no habiéndose citado, sin em-
bargo, otras anormalidades congénitas que, como e!
rinién poliquistico, podia esperarse apareciesen. Jg-
QUIER ' cita un caso de hidronefrosis bilatera! con
nefroptosis.

El aparato genital, a veces en los casos femeninos,
presenta alteraciones en el sentido de una hipofun-
cién de intensidad variable, incluso amenorrea, lo
que ha hecho que algunos autores, como veremos méas
adelante, relacionasen la enfermedad que nos ocupa
con un sindrome antihipofisario,

Las glandulas de secrecion interna no estan gene-
ra!mente asectas, habiéndose visto que el metabolis-
mo basal es normal en el 100 por 100 de los casos,
asi como la exploracion funcional del resto de las
glandulas endocrinas, en los casos que se ha hecho.

El tejido adiposo de todo el cuerpo es escaso, por
lo cual los enfermos presentan un aspecto emaciado,
con piel facilmente desplegable y quebradiza, por lo
general seca y arrugada.

Los musculos estan deficientemente desarrollados,
con su tono estitico muy disminuido, lo que ha he-
cho que algunos autores relacionen esta enfermedad
con la distrofia de Ers, desde luego sin ninguna cla-
se de fundamento, ya que la exploracién eléctrica de
los diferentes grupos musculares es siempre comple-
tamente normal. Esta hipotonia muscular, unida a
una laxitud especial de los ligamentos, hace que esté
aumentada la motilidad articular, sobre todo en los
movimientos pasivos, y aun que exista cierta facili-
dad a producirse luxaciones y deformidades osteoar-
ticulares, especialmente en lag extremidades 7,

E] sistema 6seo presenta también diversas anor-
malidades, que han sido bien recogidas por Je-
QUIER ' y otros 3, el cual ha hecho un detallado es-
tudip radiolSgico de las mismas, obteniendo las si-
guientes conclusiones:

El craneo, en general dolicocéfalo (en una propor-
ci6n de 9 es a 2), es por lo demis normal, asi como
las dimensiones y aspecto de la silla turca.

La columna vertebral presenta anomalias méas o
menog importantes del esqueleto, desde una simple
espalda redonda hasta una cifoescoliosis extremada-
mente marcada. Las anomalias 6seas vertebrales no
son caracteristicas de la enfermedad, sino secunda-
rias al trastorno general, pudiendo llegar a veces in-
cluso a producirse la herniacién del nucleo interver-
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tebral e intensas alteraciones de las articulaciones
intervertebrales, reproduciéndose en otras ocasiones
el cuadro, no sélo radiclégico, sino clinico, de la epis
fisitis dolorosa de SCHEUERMANN, y a este propoésito
el autor propone que todos los casos de esta enfer-
medad se exploren detenidamente, por ver si se en-
cuentran anormalidades que permitan hacer el diag-
nostico de un sindrome de MARFAN atipico.

La cadera a veces esta deformada '®, describiendo
el autor un caso de luxacién congénita.

Las manos presentan sélo un alargamiento marca-
do de las diéfisis sin espesamiento de la cortical, ni
lesiones articulares, y cuando se hacen son s6lo se-
cundarias a la hipotonia musculo-tendinosa.

Los pies, asimismo, presentan lasg mismas anorma-
lidades que las manos.

Por parte del resto del esqueleto, no hay anorma-
lidades de interés.

Y, junto a esto, se presenta en gran numero de
casos mis 0 menos acusadamente, una subluxaecién o
luxacion del cristalino, bien estudiada, primeramen-
te por PFAUNDLER '7 y BORGER '%, lo que ha motivado
que un gran namero de publicaciones que en la lite-
ratura se encuentran sean hechas por oftalmélo-
g05 19-31 23 por ser motive de la consulta, de-
fectos secundarios para la vision.

Su cardcter congénito hace que en otras ocasiones
sean los pediatras los que han recogido los ca-
S08S :,‘4';:'..2,','

El trastorno consiste, segin parece, por falta del
desarrollo del ligamento suspensorio d:l cristalino,
en una subluxacién o luxaciéon del mismo, que en la
mayoria de los casos se hace hacia arriba y hacia
afuera, que origina en la mayoria de ellos una pro-
minencia de la lente en la caAmara anterior o poste-
rior. Se comprende que este trastorng lleva apareja-
do un defecto mis o menog profundo de la vision,
siendo de todos los casos consultados, uno de los
nuestros, aquel en que ésta se encontraba mas per-
turbada. Junto a ello se gefiala una lentitud acusa-
da de reaccién a log midsicos y a la atropina, Cuando
el cristalino se encuentra luxado en el cuerpo vitreo,
se hunde en la parte méis declive de éste, pudiendo
formar adherencias en el fondo del ojo o bien se
mueve libremente. Si la luxacién se hace hacia ade-
lante, el cristalino se reconoce con facilidad, apare-
ciendo, si es transparente, como una gota de aceife
con un borde dorado a la iluminacién oblicua. En
los casos de subluxacion, el borde convexo de la len-
te puede, por lo general, observarse en alguna parte
del campo pupilar, estando particularmente negra
la porcion de la pupila donde el cristalino falta. Los
movimientos del ojo permiten evidenciar una tremu-
lacién del cristalino o del irig o iridonesis. El crista-
lino permanece mas o menos tiempo transparente, no
dependiendo su opacificacion del grado de luxacion
existente, Como se comprende, pueden preducirse se-
cundariamente coroiditis, iridociclitis vy glaucoma se-
cundario.

Tamhién en la subluxaciéon puede opacificarse la
lente, con lo que se aumenta el trastorno visual re-
presentado en los casos simples por miopia, astigma-
tismo y diplopia monocular.

En la imagen invertida del oftalmoscopio, la pu-
pila aparece doble, viéndose una imagen a través del
cristalinp y otra a través de la pupila libre. La aco-
modaciéon en uno y otro caso es defectuosa, y lo
mismo la subluxacion que la luxacién se toleran
mejor cuando se hacen hacia el vitreo gque cuando o-
brevienen hacia la cdmara anterior. '
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No suele haber alteracién por parte de los anejos
del ojo, siendo las cejas por lo general normales ¥
pien implantadas.

Junto a los casos en que ¢l sindrome de Marfan se
resenta con una sintomatologia tipica, especialmen-
te aparcciendn la aracnodactilia como gintoma ecar-
dinal de 1a enfermedad, se han descrito otros que de-
mucsfran que puede aparecer el resto del cuadro ca-
racteristico sin alteraciones de la mano; lo gque in-
dica que al hablar de sindrome de Marfan no dehe
hacerse con un criterio cerrado, refiriéndose a la
aracnodactilia, a la cual se sumen otras alteraciones
(incluyendo entre éstas la ectopia del eristalino), sino
que tenemos que referirnos a un trastorno, lo bas-
tante caracteristico para constituir una entidad cli-
nica, en la cual la mano en arafa no seria sino una
manifestacién mas, si bien la mas tipica y constante.

Asi E. ROSENM *%, en 1945, describe un caso en un
individuo de raza negra, en el que, junto a la doli-
cocefalia ¥ dislocacion del cristalino, completamente
tipicas, las manos y los pies, si bien algo grandes (se
trata de un estibador), no eran especialmente finos
ni largos, ¥ no existian astenia ni mayor flexibilidad
articular.

En un 40 por 100 no aparecen sintomas oculares,
si bien en muchos de los casos no se han explorado
cuidadosamente la integridad de la zonula.

L. E. ETTER *® cita un caso €n el que la muerte 8O-
brevino por rotura de un aneurisma disecante de la
aorta.

R. W. BAER, HATANNIG y E. OPPENHEIMER ™
en el que habia una gran dilatacién aneurismatica de
la aorta.

otro,

Fig, 1.—Caso )

KoRACEVIZ  describe otro caso en el cual coexis-
ten un esofago corto.
CorEz *? cita un caso €n el que existe una paresia
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de los miembros inferiores, con gran deformidad de
los mismos.
Todos estos casos, relativamente atipicos, no ha-

Fig. 2—Caso i

cen sino demostrar la profundidad del trastorno ge-
netico.

FERREYRA * cita varios ¢asos en una misma fami-
Jia, y SCHRADER *° otro, en el cual el paciente era fru-
to de un incesto entre padre e hija. PAEZ 3 encuentra
dos enfermos primos hermanos, y B. BrLis ¥ otro en
padre e hija. MALHIS 38 gn un caso, gospecha la exis-
tencia de antecedentes familiares.

Las anteriores citas refuerzan asimismo, demos-
trando la evidente influencia del factor familiar, el
origen genotipico de 1a afeccién, que, por otra parte,
aparece igual en mujeres que en hombres, si bien lo
hace especialmente en sujetos de habito asténico,
aun cuando, en el caso de ROSENM, se trataba de un
individuo de habito muscular.

Sobre este aspecto insistiremos de nuevo al tra-
tar de la etiopatogenia de la enfermedad.

Con esto queda hecha la descripeion del llamado
sindrome de Marfan, y vamos a continuacién a des-
cribir nuestros casos. Se trata de:

‘aso primero—A B, G.. de veintidés anos, casada
natural &e Madrid, dedicada a la venta del cupén de cie-
gos, que presenta la siguiente historia clinica:

Desde su infancia era una nifia débil, cansdndose en
los juegos antes que sus compaileras; cansancio que acu-
saba también en cuanto realizaba algin pequefio esfuer-
zo, con un dolor localizado en las masas gemelares de
ambas piernas. Con este estado de inferioridad fisica
fué creciendo, hasta que €n el afto 1939 su familia notd
gue tenia una escoliosis dorsal derecha, que dié motivo
a que consultara a un especialista de hyesos, aumentan-
do desde entonces la ligera escoliosig iniciada de forma
progresiva, hasta el estado actual. Desde la misma €po-
ca (abril de 1939), la enferma aqueja dolores localiza-
dos en hemitérax derecho, de intensidad variable, que 8¢
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Fig, 3.—Caso 1

le irradian a regién interescapular y nueca més frecuen-
tes por las tardes, con ligera febricula y alguna tos sin
expectoracién de ningtin tipo y ligera disnea al esfuerzo;
dolores que desaparecen con el reposo. Hace dieciocho
neses padecié una pleuritis, y desde entonces se le han
exacerbado todos los sintomas acompafantes al dolor en
hemitérax derecho,

Junto a todo esto, la enferma siente una intranquili-
dad y nervosidad manifiesta, con sensacién de temor; una
astenia creciente; una anorexia marcadisima que le hace
tomar los pocos alimentos que ingiere a la fuerza, y a
la que achaca su adelgazamiento progresivo, ya que,
aunque siempre fué delgada, en los tiltimos dieciocho me-
ses ha perdido de 5 a 7 kilogramos,

e

Fig. 4.—Caso 1,
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Nunca ha tenido diarreas, ni lipotimias, Con gran
frecuencia, cefaleas supraorbitarias, que ceden con ¢] re.
Poso, Hormigueos y parestesias,

Periodos irregulares, con oligomenorrea e intensa dis-
menorrea, tipo 28/3-4,

Ciega de nacimiento, aunque no completamente, Pues
percibe algo da claridad ¥ los bultos, notando, no obs.
tante, que de forma progresiva empeora su estado vi-
sual.

De todo el cuadro sintomatolégico que presenta la ep.
ferma, y por el que nos consulta, el mayor motivo da
preocupacion para ella es la intensa astenia ¥ adinamia
que siente,

Los, antecedentes familiares y personales son los si-
guienles:

Familiares. —Padre, fallecido del corazén, Madre, vive
sana; parto prematuro gemelar con anterioridad al de Ia
enferma; no abortos: cuatro hermanos, que viven sancg,
Esposo, vive sano, ciego por accidente. No existen en
sus antecesores por ambas lincas paternas ninguno que
tenga arilecedentss de padecer afeccién similar a la de
la enferma que nos ocupa.

Perscnales.—A los cuatro afios sufre un atropzllo por
bicicleta, y desde entonces. noce aseguran sug familiares,

Fig. 65.—Caso I,

que, sin encontrarse verdaderamente enferma, no se ha
criado bien. Anginas (amigdalectomizada). No recuerda
ninguna otra enfermedad,

Un hijo, que vive sano, cuyo embarazo y parto
fueron normales, sufriendo en el puerperio un atague de
eclampsia.

En la exploracién clinica nos encontramos con una
enferma de 1,61 metros de talla ¥y 42 kilogramos de
peso; desnutrida, con cara triste; con escasisimo panicu-
lo adipeso, &e piel morena, con hiperpigmentacién de
pezén y areola y ojos muy negros; buena implantacién
Y aspecto normal de las cejas; nariz correcta: menton
pequefio; delicocefalia; pelo normal, no quebradizo; dien-
tes bien implantados, de aspecto normal y béveda pala-
tina normal,

Habito asténico, con dngulo costal agudo; cifoescollo-
sis dorsal derecha bastante acusada, con deformidad to-
racica secundaria; escdpula v hombro derecho elevados;
escoliosis lumbar izquierda compensadora. Miembros lar-
BOS, especialmente manos y pies. Medidas las extremi-
dades comparativamente con su hermana normal, cuya

talla es de 1,63 metros y su peso de 56 kilogramos, se
encuentra:
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NouERo 6
Enferma Hermana normal  Tercera miccién de la mafiana trag la sobre-
R e — C&:arga de ag'uad... .................................. .+ 126¢c ¢
: "l ta miccién de la mafiana tras la sobre-
Cms. 181 oovicearinannnins Talld - ivaarsivaiviusns 153 Cms. 9
7 T R B0 o it de agua, escasas gotas
X Otras exploraciones ¥ datos complementarios,—Ané-

cms. 1670 .....v. ... Envergadura ........... 151,5 Cms,  lisis de orina: densidad, 1.020; reacci6n fcida; albimina,
Cms. 31.0 ............ Brazo dewchc ...... 30{: Cms., glucosa y sangre negativas; sedimento normal,
Ccms. 250 -.ooeeee Antebrazo Gerecho ......... 22,5 Cms, Andlisis de sangre: hematics, 4.500,000; leucecitos,
Cms. R.? ............ Dedo mefigque ......oooe 7.6 Cmsa, 8.100: neutroéfilos adultos, 50 por 100; neutréfilos en ca-
Cms. 10,.: ............ Dedo ar.ul;}r ......... B.g Cms. yado, 2 por 100; eosinéfilos, 1 por 100: basofilos, 1 por
Cma. 11,5 oo Dedo medio ..cociee 97 Cms. 100 linfocitos, 45 por 100; menocitos, 1 por 100,
Cms. 103 occicoe . Dedo indice ........... 9,2 Cma. Velocidad de sedimentacion en la primera hora, 10; en
CH . (RO sadehsentass Dedo pulgar ..o 60 Cms. 1la segunda hora, 15; indice, 8,75.
cms. 675 Miembro superior derecho en su Reacciones de Wasgsermann, Meinicke y Kann, nega-

OLAUAQD .. vvevirsesseeisureeranases 627 Cms, Hvas.
g, 315 e Brazo izquierdo ........ 290 Cms. Radioscopia de torax: parénquima pulmonar normal;
Cma, 252 ...... Antebrazo izquierdo ...... 23,0 Cms. corazén y grandes vascs, normales,
Ccms. 210 ..ooeee Mano izquierda ......... 180 Cms. Informe oftalmolégico (Dr, Marin Enciso).—Ojo i7-
Cms.  TD coveeirrenns Dedo mefiique ......... .. 1,8 Cms, quiend>, sin vision. Ojo derecho, dedos 0,40 no me
cms. 10,0 ....oeennis Dedo anular ............ 9,0 Cms,
cms. 10,9 cicevnieeees Dedo medio .........ees 9,5 Cms. >
cms. 95 e Dedo findice ....cocoeen 9,2 Cma.
cms. 6,5 cooeeneenns Dedo pulgar ..........-: 6,0 Cms.
Cms. 67,6 Miembra superior izquierdo en su

Freiar 147 171 A 61,5 Cms,
cms. 42,0 ooeeneean Muslo derecho ... ......o»- 47,0 Cms,
cms. 43,0 ...coieee Pierna derecha ......... 37,0 Cms,
Cmso. 26,8 ...cciiiiens Pie derecho .......--oe 23,0 Cms.

B i Nimero calzado ........ 35

Cms. 55 ... Dedo gordo derecho ...... 4,5 Cmas.
Cmp. B0 e Dedo segundo derecho ...... 3,8 Cms.
Cms. 40 ...... Dedo tercero derecho ...... 3,0 Cms.
Cms. 20 ...... Dedo -cuarto derecho ...... 2,8 Cms.
Cms. 16 ...... Ded» quinto derecho ...... 2,1 Cms,
Cms. 41,5 ......o.e Muslo izquierdo ......... 46,8 Cms.
Cms. 435 ..ooveens Pierna izquierda ........- 36,5 Cms.
Cms. 26,8 ...coveeees Pie izquierdo .......... 22,8 Cms.
Cmsa. 55 ...... Dedo gordo izquierdo ...... 4,5 Cms.
Cms. 5,0 ... Dedo gegundo izquierdo 3,7 Cms.
Cms. 41 ...... Dedo tercero izquierdo ...... 3,0 Cms,
om0 e Dedo cuarto izquierdo ... 27 Cms.
Cms. 1,7 . Dedo quinto izquierdo ...... 2,0 Cms.

Los brazos se encuentran en semiflexi6n, siendo im-
posible la extension total del codo; los dedos de la mano,
asimismo, en ligera flexi6n, con extension completa
irrealizable, Los dedos de los pies estdn desviados hacia
fuera el primero ¥y gegundo, y hacia dentro el cuarto ¥ 4 ¢
quinto, quedando el tercero como eje de los mismos. ]

Ufiag alargadas, normales de consistencia, con linea
de implantacién pequefia; manos ¥ pies frios; las manos
ligeramente sudosas. Abdomen flacido, con buen tono
muscular, sin pigmentacion de cintura ni linea alba.

Pelo axilar y suprapibico bien desarrollado y de im-
plantacion normal.

Boca y faringe, normales, Cuello no adenopatias; no : L
saltos vg:scularfs: no aumento apreciable del’ tiroides. Bigs. 6 ¥ 7-—Caso 1L,

Térax,—Pulmones normales a la percusion y & la aus. : il ,
cultacién, Corazén, tonos Puros fuertes en la punta; pasa A. E. Pupilas en mIOSIS (derecha, ligeramente

80 pulsaciones regulares ¥ ritmicas al minuto; presion més grande), que reaccionan mal a la luz y a la aco-
arterial, 11/7, modacion. Motilidad extrinseca normal. Ligera bagoi-

higado ni bazo. No talmia, Iridodonesis (camara anterior muy profunda).
le la columna ver- Luxacién de ambos cristalinos, Sindrome de Marfan.
Tensién ocular, 30 mm. de mercurio,

Abdomen.—No se percute ni palpa
hay dolor a la percusion a lo largo
tebral, ni en Masas musculares paravertcbrales: ligera
molest i6n forzad , la misma. Percusion de

gptin. 8, Ja fleRCal TOFERER o= Caso segundo.—J. . C., de treinta ¥ ocho afios o2

créneo no dolorosa, - .
Reflejos pupilares perezosos °n ¢l ojo derecho; ojo iz edad, soltero, natural de villahermosa (Ciudad Real).
quierdo, failta completa de 1a visién Desde muy pequeiio recuerda que era miope, defecltd
Reflejos misculo-tendineos normales. Sensibilidad su-  visusl que =0 le impedia hacer una vida completaments
perficial y profunds normal. normal, hasta hace _poco mas de dost afios, en que, 'ha-
& : ba ower. con el siguien- biéndose acostado bien, nota al le\'an_a.rsc enro ch':mmn.—
Se le ordené hacer 1a prueba de P , €O g to y dolor en el ojo derecho, acompafiado de pérdida de

0, FRAEEES; la vision con el mismo, Hizo alglin tratamiento local, sin
Micecién total de la TOCHE Leovieenrress AP e 380 ¢, c.  mejoria, continuando durante cuatro o cinco meses sin
Primera miceién de 1a mafiana tras la sobre- ninguna otra molestia, pasados los cuales, tras unos dias
CATED, 8 BEUR «.oovunersiressssiniare Gl 125 ¢. ¢. de febricula y malestar general, not6 un dolor intenso en
Segunda miccion de la mafiana tras 1a sobre- la regi6n lumbar izquierda, que le impedia todo movi-
carga de agua ......ocoe R desib 480 c. ¢. miento, ¥ que se corria transversalmente hacia la dere-
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cha y hacla abajo, por ambasg nalgas y cara dorsal de
muslos, hasta las rodillas, E] dolor casi desaparecia es-
tando echado en la eama, aumentandole extraordinaria-
mente con cualquier clase de movimiento de pelvis o de
miembros inferiores, haeiéniose mds fuerts al cabo de
un par de semanas en el lado derecho, y siendo acom-
pafiado durante todo el tiempo de malestar general y de
fiebre, que no controlé termométricamente, Con trata-
mientos diversos estuvo en cama cerca de tres meses, al
cabo de 10s cuales fué remitiendo el cuadro, para poder
hacer su vida normal poco tiempo después, habiéndose
encontrado bien hasta el momento presente, si bien des-
de hace algun tiempo va notando nublazén ligera y pér-
dida de vista con el ojo izquierdo,

Nada anormal por parle de otros 6rganos y aparatos,

Antecedentes familiares.—Padres sanos. No recuerda
nadie en la familia enfermo de los ojos. Es el cuarto de
ocho hermanos, de los cuales tres han muerto (uno de
difteria, otro de escarlatina, olro no sabe de qué), y el
resto viven sanos,

Antecedentes personales.—Enfermedades e la infan-
cia. No venéreas ni sifilis, Operado de tileera géstrica
en 1944 encontrindose bien del estomago desde entonces

Exploracion.—Enfermo asténico, en regular es
nutricion. Palidez ligera de 1a piel y buena coloracién
mucosas, Boeca séptica, con Alentes irregularments in
plantados, separados y pequefios, ¢specialmente los in-
cisivos supsriores,

Térax en quilla, con ligera cifosiz dorsal, Pulmones
normales a la exploracién, Corazon tonos normales. Pul-

Fig. 8-—Caso II,

80 ritmico y regular, a 68 pulsaciones por minuto. Pre-
sién arterial, 12,/7,5.

Abdomen.—Cicatriz operatoria supraumbilical media.
No higado; no bazo; chapoteo en fosa iliaca derecha,

Mano derecha.—Mefiique retraido en articulacién de
primera y segunda falange. Anular desviado hacia afue-
ra, a partir de la segundia falange, Dedos no elongados.
Ufias estriadas de implantacién normal.

Mano izquierda.—Anular y medio divergentes desde
la stgunda falange. Longitud de dedos algo aumentada.

Pies.—Alargado anormalmente ¢l primer dedo en am-
bos lados.

Radioscopia de térax.—Pulmonss normales, Corazsn
asténico; ensanchamiento discreto del pediculo vascu-
lar, con ligera porra aértica. Talla, 1,70 metros. Altura
sentado, 0,80 metros, Perimetro craneal, 0,58 metros,
Perimetro pelviano, 0,96 metros, Braza, 1,56 metros.
Pierna, 1,02 metrog, Brazo, 0,21 metros, Antebrazo, 0,27
metros. Mano, 0,185 metros, Dedos, 0,07 metros: 0,08
metros; 0,085 metros; 0,08 metros, y 0,065 metros.

Informe oftalmolégice.—Exoftalmos ligero y ligera re-
traccién de ambos parpados superiores. Discreta mega-
locornia, EsclerGticas muy adelgazadas especialmente
l1a del ojo derecho, llegandy este adelgazamiento a 6 6 7
milimetros del limbo en toda la regi6n ciliar. Cimara an-
terior irregular y muy profunda, més en el ojo derecho,
con iridodonesis, mayor en este lado,

Pupilas, 8,5 mm. la izquierda, y 2 mm. la derscha;
aguélla reacciona perezosamente a la luz y ésta sin reac-
¢ién ninguna.

Cristalino opacificado en ambog lados, con luxacién en
vitreo, observandose en ¢l lads izquierdo el borde su-
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perior, en la porcién del cuerpo pupilar inferior En el
ojo derecho, luxacién total, por lo que no se observa e
borde del eristalino.

Agudeza visual—O0jo izquierdo, 1/6; ojo derecho, 0.

Fig, 9.—Caso I1

Fondo de ojo,—El izquierdo, tinico explorable, presznta
un coloboma del nervio 6ptico ¥ un extenso estafiloma
midpico, con resto de fondo atigrado, Refraccién midpica.
Tensién ocular: ojo izquierdo, 42 mm de mercurio: ajo
derecho, 15 mm. de mercurio,

Este enfermo, en contraposicién con la erferma an-
terior, que se neg6 a ser operada, ha sido tratado qui-
riurgicamente, haciéndose una iridectomia previa (G6ptica

Fig. 10.—Casgo II,

¥ glaucomatosa), y quince dias después, la extraccién de
la catarata, sin péndida de vitreo.

Técnica.—Incisién corneal de 8 mm._ aproximadamente,
con cuchillo de Graefe, terminando un pequefio colgajo
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conjuntival, que se sutura después y arrancamiento am.
plio del iris por su porcién periférica, quedando con un
c.n]{_)b‘. ma.,

Catarata—Sutura previa de cérnea y queratotomia
amplia ¥ extraccién con el asa de Snellen,

La tension, el dia que se le dié de alta, era de 20 mm.
&3 mercurio.

Desde lasg primeras publicaciones de MARFAN, di-
ferentes autores han tratado de estudiar la etiopato-
genia de esta enfermedad, lanzando sobre ella una
gerie de teorias que podemos sintetizar del siguiente
modo:

Primera. Para algunos, podia ser debida a la ac-
cion de algunos toxicos (el aleoheol fundamentalmen-
te) o infecciones (en especial la Mies) sobre el em-
briébn antes del nacimiento ¢

La frecuencia con que estos antecedentes no exis-
ten no permiten considerar sin base esta teoria.

Segunda. Otros autores *° la consideran como una
enfermedad hereditaria, y asi JEQUIEL estudia dete-
nidamente los cuadros genealogicos de parte de sus
18 enfermos, y sostiene que la enfermedad se pre-
senta siguiendo las reglas de la herencia dominante
irregular,

Como se ve, no sélo en sus casos, sino también en
los de tipo familiar, senalados por WEVE ¢, por
ACHARD ** y por AMSLER *!, y sostiene que la falta
de confirmacion en cada caso de este parecer se debe
fundamentalmente a no haber sido detenidamente
estudiados los arboles genealégicos ¥ a no haber sa-
bido valorar cuadros incompletos o minimos de la en-
fermedad.

Realmente, estas dos condicioneg faltan en la ma-
yoria de los casos; por lo tanto, no se puede dene-
gar este cardcter hereditario de la enfermedad sin
un estudio previo de cada uno de los casos.

Recientemente, Rios ** sostiene, siguiendo a CHU'N,
el mismg caracter dominante y hereditario de la en-
fermedad.

Tercera. Para WEILL *%, FRANCOIS ** ¥ otros, seria
debido a la existencia de un trastorno hormonal pri-
mario.

MoONICH %7 cree se trataria de un trastorno prima-
rio hipofisario, una verdadera acromegalia fetal en
los primeros meses de la vida intrauterina.

HAMBRESIN y VON DE MAELE *5%, asi como CHARA-
MIS **, admiten una hiperfuncién de la hipdéfisis sin
fundamento alguno.

La falta de otros trastornos endocrinos demos-
trables permiten no poder considerar esta etiologia,
pues si bien hoy dia aln no conocemos los factores
que rigen el desarrollo y el metabolismo intimo de
lag estructuras afectas, parece, desde luego (por el
diverso grigen de las mismas), dificil de supeditar a
influencias hormonales.

Cuarta. La teoria nerviosa de los trastornos, tam-
bién gostenida por algunos, carece de fundamento.

Quinta. Passow °°, la relaciona con el Status Dis.
rafico. Sin embargo, si tenemos en cuenta la gran
cantidad de alteraciones que se presentan, su carac-
ter bilateral, y en cambio, la falta de otros signos
tipicos de este estado, parece poco probable la su-
gerencia de este autor.

Sexta. Para BAUER seria una manifestacion de
un Status Degenerativo.

Séptima. Para ROSEN "1, cualquier causa que pue-

da alterar el cromosoma puede explicar las anorma-
lidades que salen de distintas capas germinales, y lo
considera, por tanto, secundario a una afectacion
cromosomica de origen variable.

*GAUTHIER ** y STETTNER % valoran en sus casos

EL SINDROME DE MARFAN

una enfermedad febril de la madre en el sexto mes
del embarazo, ¥ la accién de los rayos X en los pro-
genitores.

Octava. HAMBRERIN y WaANDE MADE °* han estu-
diado las diferentes concepcioncs patogenéticas de
la enfermedad.

Novena. Para PoYToN " la enfermedad seria sim-
plemente una distrofia muscular.

Décima. 'WEVE *® sostiene que se trata de una dis-
trofia mesodérmica congénita. Teoria que se ha ba-
rajado mucho, alegando contra ella que si razonamoes
que el cristalino es un tejido de crigen ectodérmico,
comprendemos que no puede ser asi la enfermedad
considerada. WEVE considera, sin embargo, apoyado
por BAQUER *7, que lo que ocurre es que existe un de-
fecto en el desenvolvimiento del eristalino, de origen
trofico, secundario a la alteracién de los tejidos me-
sodérmicos intraoculares, que aseguran su nutriciéon
de tal modo, que las fibras de la zénula serian disten-
didas y terminarian por romperse total o parcial-
mente. Ahora bien, falta por demostrar si es una
agenesia o una distensién de la zénula lo que existe.

Nosotros creemos que, desde Iuego, dado ¢l ca-
ridcter de las alteraciones que se presentan, de su
origen blastodérmico diverso, de su aparicion con-
génita y en muchos casos familiar, solamente tras-
tornos de origen genotipico pueden explicar la enfer-
medad. Asimismo pensamos que, bien sea cual sea el
cardcter intimo de la enfermedad, no se pueden ne-
gar, como dice JEQUIER, la importancia de un papel
hereditario en el desarrollo de la enfermedad. En
uno de nuestros casos, tratando de valorar la hi-
perpigmentacién de la areola y del pezdn, el tinte
moreno de la enferma y su gran astenia, todo ello
unido a una tension arterial més bien baja, nos su-
girio la posibilidad de la existencia de un posibie
factor cortico-suprarrenal; pero, sin embargo, verifi-
cada la prueba control de POWER, se vi6 que la elimi-
nacion diurna tras la sobrecarga de agua era a la

segunda hora 100 e. ¢. mis que la miccién fotal de °

la noche. Esto es, se podia asegurar la no existencia
de trastornos suprarrenales. Por lo tanto, creemos
que lo interesante seria estudiar detenidamente los
trastornos intimos de las estructuras afectas, mas
que nada, para situar clinicamente esta enfermedad
y para poder diagnosticar aquellos casos en que los
trastornos fueron minimos y que, sin duda, nos pa-
san desapercibidos.

RESUMEN,

Se estudia la historia y sintomatologia del sindro-
me de Marfan. Se citan casos atipicos del mismo. Se
exponen dos casos propios, uno de sintomatologia
muy completa, y en el cual son muy acusados los
trastornos de la vision, y otro en el que sobresaien
especialmente las alteraciones oculares. Se discuten
diferentes teorias barajadas hasta la actualidad. Se
sostiene €l origen genotipico de la enfermedad y se
valora el papel de la herencia, requiriéndose el es-
tudio de las estructuras afectas para situar clinica y
etiopatogénicamente el sindrome de Marfan.
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¢ DIAGNOSTICO PRECOZ O PROFILAXIS EN
EL CANCER DE ESTOMAGO?

F, E. CHRISTMANN

Buenog Aires,

Cuando se estudia una estadistica numerosa
de cancer géstrico se obtiene como conclusion el
desaliento que nace de los resultados pobrisimos,
por no decir pésimos, que se deducen del trata-
miento quirirgico de esta grave afeccion. Deci-
mosg del tratamiento quirrgico, porque conside-
ramos que el anico tratamiento aplicable al can-
cer gastrico con vistas a la curacién es la inter-
vencion quirargica. ; Cuales son las causas de los
malos resultados que se obtienen? Es la prime-
ra pregunta que surge de inmediato, y de inme-
diato también nuestra opinién se adhiere al coro
unanime de protestas, en ¢l sentido del diagnos-
tico precoz. El diagnéstico precoz es el anhelo
de todo médico que se ocupa del tratamiento del
cancer gastrico, y mas atn de nosotros, que sélo
hacemos la cirugia de¢l cancer gastrico. Siempre,
se puede decir, el cancer gastrico llega a la mesa
de operaciones tarde; es por completo excepcio-
nal que se logre un diagnostico precoz. Todos los

NAAYEES

cirujanos y todos los clinicos también estin de
acuerdo en este punto: que lo que hay que hacer,
y debemos aguzar, es el diagnostico precoz.

i Qué entendemos o qué dehemos entender por
diagnéstico precoz? Yo pienso que es el mismo
concepto que se tiene en otros canceres, y en es-
pecial del cAncer de la mama—nbien conocido, bas-
tante bien tratado y con resultados que dia a
dia van siendo més alentadores—; a mi juicio, se
debe entender por diagnéstico precoz al tumor
localizado exclusivamente dentro del organo
afectado, sin ninguna invasion de tejidos veci-
nos, y menos de érganos a distancia. Si aplica-
mos este concepto al cancer del estébmago, vemos
qut casi ninguno de los casos que operamos en-
cuadra dentro de este criterio, y ello se debe, sin
duda alguna, a que el cincer de estomago no tie-
ne ningun sintoma propio. Parece fuerte afirmar
que el cancer de estomago no tiene sintomas pro-
pios, y es indudablemente una responsabilidad
decirlo ante un nitcleo tan selecto de alumnos
como los que ocupan la catedra del Dr, JIMENEZ
Diaz. Pero, evidentemente, el cancer de estoma-
go no tiene sintomas propios, ni siquiera los tu-
mores localizados en el piloro o en el cardias,
cuya sintomatologia es mas elocuente, dan sin-
tomas realmente propios y precoces. Muchas ve-
ces hemos operado canceres del piloro o de] car-




	Scan14118
	Scan14119
	Scan14120
	Scan14121
	Scan14122
	Scan14123
	Scan14124
	Scan14125

