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SeErcio E. BERNALES

Constituye una contribucién al estudio clinico y nosogra-
fico de la enfermedad de Lobstein, el estudio de algunos casos
de esa enfermedad, los primeros que se sefialan en el pais. Esos
casos corresponden casi todos a familias en las que he consta-
tado que sus miembros padecen la enfermedad de Lobstein, la
que como se sabe, es considerada enfermedad familiar y here-
ditaria,

En primer lugar he de hacer una breve resefa histérica,
en la que sefialaré sélo lo estrictamente indispensable en rela-
cién con los aportes de trascendencia que se han hecho al me-
jor conocimiento de la enfermedad de Lobstein. Estg resefia
histérica serd ampliada al ocuparme de los sindromes de la en-
fermedad, anotando los que han sido constatados en los enfer-
mos que he estudiado, y los caracteres con que sSe han pre-
gentado.

Preferentemente, voy a ocuparme del sintoma que se ha
estimado que con méis frecuencia se presents en los gue pade-
cen la enfermedad de Lobstein, o sea, la fragilidad 6sea, que
fué sefialada desde hace mas de un siglo por Lobstein, y he de
hacer netar que no he constatado que este sintoma gea frecuen-
te en los enfermos que he observado.
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En seguida me ocuparé de otras alteraciones déseas, que han
presentado algunos de los enfermos observados, y de otros sin-
tomas constatados en ‘los mismos, en relacién directa o indi-
recta con las alteraciones oOseas.

Despuds entraré a:tratar de los otros sintomas que he cons-
tatado en los enfermos que he observado: el color azul de las
esclerdticas, la sordera, los sintomas neurolégicos, y principal-
mente, sintomas correspondientes 'a alteraciones endocrinas
que presentan esos enfermos.

Expondré también la respectiva patogenia que en la épo-
ca #cotual va siendo aclarada, y con. relativa facilidad, por el
progreso incesante de los estudios médicos,

No son muy numerosos. Jos casos senalados de la enferme-
dad desde el afio 1825, en que el profesor Lobstein de Stras-
burgo, hizo su primera descripcién. Lia enfermedad atn lleva
su nombre, y el de Osteopsathyriasis con que, como se sabe, ese
1lustre hombre de ciencia la designé por haber constatado fra-
gilidad dsea en los enfermos que la padecian. Desde luego, que-
dé englobada en esa enfermedad toda fragilidad 6sea, ain la
de las personas de edad avanzada, las que, es sabido, tienen
fragilidad 6sea por osteoporosis senik. Posteriormente, se sepa-
r6 de la enfermedad de Liobstein la osteoporosis senil, y se
considerdé inicamente la fragilidad dsea de los sujetos jovenes,
que fueron designados por Apert ‘‘hombres de vidrio”’

Pues bien, en log Gltimos tiempos han sido ob.}eto de am-
plios estudios los enfermos que padecen fragilidad o6sea, los
que tienen sus huesos en condiciones tales que se produce su
ruptura por el mas minimo traumatismo. Por supuesto, que
los investigadores se han ocupado de los que verdaderamente
tienen esa fragilidad ésea, no de los que dicen tenerla, como
los dementes, que Apert recuerda, que en su delirio se creen
con huesos fragiles, facilmente rompibles.

En los enfermos con verdadera fragilidad 6sea, ésta se
vincula en la actualidad, en buen nimero de ellos, a alteracio-
nes de 6rganos endocrinos, prineipalmente, de los que regulan
el metabolismo del calcio en el organismo, las paratiroides, ha-
biendo sido sefialadas, por Mandl en 1926, lag importantes rela-
ciones de las paratiroides, y las enfermedades osteoporésicas,
las que después se han comprobado ampliamente, porque en Ios
mismos enfermos, con esa osteoporosis, se constata elevacién del
calcio en la sangre que revela hiperfuncién de las paratiroides
que producen en gran cantidad la parathormona, que impide
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se fije el caleio en los huesos, el que entonces circulard au-
reentado en la sangre.

En los enfermos que padecen enfermedad de Lobstein,
también se ha seflalado 1la alteracién de las paratiroides, y aun
la mejoria de algunos con la extirpacién de la paratiroides al-
terada. Siendo aun raros de observar los casos de enfermedad
de Lobstein, no es tampoco grande el niimero de esos casos que
hayan sido sometidos al tratamiento de extirpacién del Orga-
10 que principalmente se considera responsable de las altera-
ciones dseas y metabdlicas que entonces se constatan, y que esa
extirpacién hace desaparecer, como en los casos de la osteosis
{ibro-quistica o enfermedad de Recklinghausen.

E] sintoma principal sefialado por Lobstein, la fragilidad
ésea, a la luz de los estudios endocrinolégicos, en general, se
orienta patogénicamente considerando «que los que padecen
la enfermedad tienen osteoporosis por alteraciones endderinas
pluriglandulares destacandose la hiperfuncién de las parati-
roides. :

Se ha constatado radiogrificamente la osteoporosis en los
enfermos de las observaciones Nos. 1 y 16. En los demis no
ha sido posible tener la constatacién radiogrifica de osteopo-
rosis en el esqueleto de casi todos ellos, porque no se han
prestado a dejar radiografiar sus huesos. No habiendo tenido
fracturas, en general, no podria suponerse que padecen fragi-
lidad 6sea, que tienen esteoporosis. El enfermo de la Obs.
No. 1 ha tenido una fractura, el de la observacion No. 15 ha
tenido tres fracturas, y los demis enfermos observados que
padecen la enfermedad no han tenido fracturas, por lo tanto,
por este solo hecho puede afirmarse que no tienen la osteopo-
rosis que sefialé primitivamente Lobstein.

De manera que en los enfermos observados no es de fre-
cuente constatacion el sintoma més destacado de la enferme-
dad de Lobstein, la osteoporosis, que generalmente se revela
por las fracturas espontineas, que se producen a raiz de un
traumatismo minimo, aup por uu simple movimiento, por un
paso en falso; por la caida desde su altura es frecuente que los
enfermos, que son sujetos jovenes, padezean fracturas, las
que son generalmente sub-preridsticas, y sin' desplazamiento de
los fragmentos, y consolidan ficilmente sin deformacién, ni
psendo-artrosis. La enfermedad se presenta después del naci-
miento y es en su inicio, durante los primeros afios de enfer-
medad, hasta la época de la pubertad, que presentan fracturas
casi esponténeas los sujetos atacados; y después, ya en la edad
adulta, no es frecuente que las padezcan.
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De los enfermos observados un buen ntimero son de poca
edad, de esos uno de 3 afios ha padecido fracturas esponta-
neas, los otros de 2, 3, 4 y 6 afos, no han presentado fractu-
ras espontineas, ni tampoco no espontineas; el enfermo de la
observacién No. 15, de 11 afios, ha presentado tres fracturas
casi espontéaneas, y los de edad adulta de las observaciones
Nos. 3, 4, 5, 6, 7, 8 y 13 dicen que no han sufrido fracturas
cuando tenian pocos afios de edad, ni mas tarde. Por lo de-
1mé4s, no habiendo presentado los enfermos observados fractu-
ras, no puede hacerse referencia a resultados de la exploracién
radiografica de los huesos.

En el enfermo de la Obs. No. 1 el examen radiografico no
puso de manifiesto vestigio alguno de esa fractura que ocu-
rTié algunos afios antes de hacerse ese examen, y en €Se mismo
enfermo, que ha presentado una fractura casi espontinea, los
examenes radiolégicos han puesto de relieve que sus huesos son
delgados (figura No. 1), que hay decalcificacién, osteoporosis,
s6lo en algunos, no en todos los huesos del esqueleto, como se
observa en la osteosis fibro-quistica o enfermedad de Reckling-
hausen, y gnre no se presenta en su esqueleto, como en los en-
fermos atacados de esta enfermedad, tumores, los osteoclasto-
mas, ni los quistes, ni la osteitis fibrosa.

Con las radiografias se comprueba que se forma un callo
regular y homogéneo, y la consolidacién sin acortamiento es tan
1 erfecta que meses después no es posible en la radiografia se-
fialar donde se produjo la fractura que ha curado perfecta-
mente; coadyuvante a este magnifico resultado en las fractu-
ras que presentan los que padecen enfermedad de Lobstein es
la falta de desplazamiento de los fragmentos del hueso fractu-
rado, que antes se ha sefialado.

No han presentado fractura sino los enfermos de las Obs-
Nos. 1, 15 y 16, quienes tuvieron esas fracturas antes de la
pubertad; y asi tienen constatado los investigadores que las
fracturas en los que padecen la enfermedad de Lobstein, co-
mo en el enfermo de la Obs. N.° 1, se presentan en la época de
la segunda infancia, antes de los 12 afios. Sin embargo, se ha
sefialado con estadisticas cuidadosas de la época en que apare-
cen dichas fracturas que el periodo de fragilidad 6sea puede
ser indefinido, esto es, que por supuesto puede tener la dura-
cién que tiene la vida del enfermo, ya que aun en edades dis-
tantes de la adolescencia, a mas de los 50 anos de edad, han
presentado fracturas algunos de los que padecen enferme-
dad de Lobstein.
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El enfermo de la Obs. N.° 1, tuvo fractura de la tibia de-
recha, el de la Obs. N.° 15 de huesos del antebrazo y muslo;
el enfermo de la Obs. No, 16 tuvo fracturas del htmero, fe-
mur y peroné de ambos lados. Se tiene sefialado asi en los que
padecen enfermedad de Lobstein, que son mas frecuentes las
fracturas de los huesos largos, de los miembros, principalmen-
te, de los miembros inferiores. Por supuesto, que en esos enfer-
mos las fracturas pueden presentarse en cualquier hueso, pe-
ro son raras en los pequefios huesos de los miembros; aun pue-
den presentarse en las vértebras, y se sefiala que son raras las
fracturas en huesos de la cabeza, tanto del crianeo como de la
cara.

Se vincula la patogenia de las alteraciones dseas, de la de-
calcificacién del esqueleto, que se constata en los atacados de
enfermedad de Lobstein a la hiperfuncién de las paratiroides;
ge deberia esta hiperfuncidn ya a aceién directa sobre las pa-
ratiroides, o a accién indirecta, por perturbaciones de otras
glandulas endocrinas, que se sefialan alteradas en los que pa-
cecen enfermedad de Lobstein, principalmente la  hipdfisis,
gue puede producir exagerada estimulacién de la paratiroides
por la hormona paratoestimulina, que se produciria intensa-
mente por el hiperfuncionamiento del lébulo anterior.

En los enfermos estudiados la osteoporosis estaria en re-
l.cién con esa hiperfuncién de las paratiroides, la que se afir-
maria por el dosage del calcio en la sangre que daria cifra
elevada, y baja la del fésforo. En el enfermo de la Obs. No. 1
asi se constatd em varios exdmenes, comprobandose también
elevada T fosfatasa en la sangre, cuya importancia en los
sindromes de hiperparatiroidismo, dice Rivoire, ha sido so
breestimada. Pero es de relievar que aun con esas cifras, res-
pectivamente elevadas de calelo, y bajas de fésforo, en los
enfermos observados no se presenta verdadera fragilidad dsea,
ya que, en general, ellos no han presentado fracturas espon-
taneas. De modo que esos enfermos por no haber tenido frae-
turas multiples no serian ‘‘hombres de vidrio’’ como denomi-
na Apert a los que padecen la osteosathyriasis de la enfer-
medad de Lobstein. No es de sorprender que ecasi todos los en-
fermos obscrvados no presenten fragilidad ésea, ya que los in-
vestigadores en los dltimos tiempos sostienen que mno la pre-
gsentan todos los atacados de enfermedad de Lobstein; que si
bien fué seiialada la fragilidad ésea por Lobstein como uno de
los signos caracteristicos de la enfermedad que lleva su nom-
bre, su presentacién no es constante, y, como se tiene sefiala-
do, desde 1a edad adulta ya no tienen fracturas,
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Por lo demés, las fracturas ue presentaron los enfermos
de las Obs, Nos. 1 y 15, no se acompafiaron de grandes dolo-
Tes, ni tuvieron desplazamiento de los fragmentos; consolida-
ron rapidamente con completa restitucién, al extremo de que
en la radiografia del enfermo de la Obs. N° 1 no era posible
lecalizar en ué parte del hueso se produjo esa fractura. Esto
ha sido sefialado por los investigadores en buen nimero de ca-
sos de enfermedad de Lobstein, o sea que las fracturas de los
huesos consolidaron facilmente, como la del enfermo de la Obs.
M.° 1, v los callos generalmente no se revelaron al examen ra-
diografico, observandose también que el callo darfa una sélida
estructura al hueso en el sitio que sufrié la fractura, en donde
no se volveria a producir otra. Pero se ha sefialado que si pue-
den producirse fracturas en otros huesos, lo que no es de sor-
- prender, ya que la hiperfuncién paratiroidiana que orvigina
la osteoporosis, generalmente, condicionaria esas fracturas,
que aun siendo multiples no comprometen la vida del enfermo,
pero pueden perturbar el libre juego de sus actividades.en la
vida diaria.

Relacionado con alteraciones de la hipéfisis y de otras
glindulas endocrinas, en los enfermos estudiados no puede de-
jar de destacarse que todos son de talla pequena, los adultos
de mas de treinta afios no llegan a tener estatura en relacién
a la edad, son por lo menos de baja estatura, lo que debe por
supuesto vincularse a alteraciones endocrinas de la antero-
hipéfisis con menor produccién de esa hormona somatotropa,
para lo que no siempre es necesario que exista formacién tu-
moral en la hipéfisis; puede producirse ese trastornd del de-
sarrollo, por reacciones funcionales de la hipéfisis, y asi tam-
bién podra ser la alteracién de la hipéfisis en la produccién
exagerada de las hormonas tiroestimulina y paratoestimulina,
que acrecientan respectivamente el funcionamiento de la ti-
roides y paratiroides; tal parece haber ocurrido en el enfermo
de la Obs. N.” 1, lIo que ha determinado en él la produccién de
loy sindromes correspondientes bien destacados, de hipertiroi-
dismo y de hiperparatiroidismo; suficientes serian entonces esas
perturbaciones reaccionales de la hipéfisis para considerar
que el enfermo tiene alteraciones pluriglandulares endoerinas
de la tiroides, hipdfisis, paratiroides, aun sin considerar la
elteracion del desarrollo del enfermo vinculada a la dismi-
nuida secrecién de hormona somatotropa del 16bulo anterior
de la hipdfisis.

Por lo demis, la talla pequefia ha sido considerada uni-
formemente por los investigadores como uma de las manifesta-
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ciones de los que padecen enfermedad dc Lobstein, y también
¢l adelgazamiento, que ticnen casj todos los enfermos estudia-
dos, en los que ademéis he constatado que tienen invariable-
mente extremidades finas; prineipalmente, se destacan con ese
caridcter las partes distales de ellas, las manos y los pies.

Se relaciona con alleraciones dseas, la forma especial de la
extremidad cefdlica que se seflala invariablemente en los que
padecen enfermedad de Lobstein, y verdaderamente en casi
todos los enfermos estudiados es destacado el aumento de vo-
lumen de la extremidad cefalica, la que tienc un aspecto que
es caracteristico: cara reducida, craneo de forma especial con
aplastamiento de la bdveda, prominencia exagerada de la re-
gién frontal, y de la escama del occipital, que Apert llama
“cranco de rebordes’, de mayor didmetro transversal por
presentar también prominencias en Jlas regiones parieto-
temporales, las que hacen se destaquen las orejas a cada lado,
con su extremidad superior dirigida hacia abajo y afuera. En
casi todos les enfermos estudiados se ha constatado el cranco
con las deformaciones mencionadas. En las figuras Nos. 4, 5,
7, 8,9, 10, 11 y 15 se puede apreciar esas modificaciones del
crianeo que presentan los enfermos observados. No he constatado
anomalias estructurales especiales en los huesos de los enfer-
mos ohservados, ya que no ha sido posible hacer examen ava-
tomopatoldgico, ni quimico de los huesos de esns enfermos, me-
diante biopsias, y ninguno ha muerto.

Ultimamente en estudios muy documentados de Clement,
y otros investicadores sobre la fragilidad Gsea, se ha analizado
detenidamente todo lo concerniente al hueso de los enfermos
atacados de la osteopsathyriasis de la enfermedad de Lobstein.
Desde luego se destaca que del aumento considerable de os-
teoblastos depende la mejor regeneracién dsea que hace sea
veloz Ja consolidacién de Jas fraeturas.

También se destaca que por la falta de resistencia log ata-
vados de la enfcrmedad de Lobstein, facilmente se fracturan
los huesos jor traumatismos minimos que estarian muy dis-
tantes de vulnerar los huesos no atacados de osteopsathyriasis;
s¢ destaca que se debe esa fragilidad ésea a alteracién estruc-
tural o insuficiencia de la sustancia fundamental pre-dsea,
pero apunta el mismo Clement que aun es desconocida la causa
de la insuficiencia de csa sustancia fundamental.

Repito gue no han presentado como el sintoma més fre-
cuente los enfermos observados la fragilidad ésea. Lo sefiala-
do por los investigadores se refiere a los que la presentan, y
que no ha sido posible constatarlo en los enfermos observados,
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por que casi no la han presentado, y por dificultades insalva-
bles que no han permitido hacer un mejor estudio de las alte-
raciones 4seas que presentaron los enfermos de las observacio-
nes 1, 15 y 16 que fueron los tnicos que presentaron frac-
turas. '

El examen radiografico de los huesos de los enfermos ob-
servades ha servido para tener datos sobre la forma y dimen-
si6bn de sus huesos, pero no se ha constatado como los investi-
gadores han sebalado adelgazamiento considerable de los hue-
sos del erineo, ni desarrollo exagerado de la cavidad medular
de los huesos largos, con reduccién de la porcién compacta, lo
aye Segin Miraglia, y otros investigadores, explicaria la fre-
cuencia de las fracturas con ocasién de minimos traumatis-
M08,

No estd pues suficientemente esclarecida la explicacién
de la fragilidad 4sea en los cue tienen enfermedad de Lobstein.

1 respecto consideran Leriche y Policard que debiendo con-
siderar en la patologia 4sea el estudio de la sustancia 6sea, del
tejido 6seo y del 6rgano 6seo, se puede pensar que la osteopsa-
thyriasis, bajo el punto de vista estrictamente 6seo, se debe
a la mediocre calidad de la sustancia dsea, y que las modifica-
ciones conjuntivas son secundarias.

Los huesos de la cara no han presentado alteraciones des-
tacadas en los enfermos observados. No se ha constatado de-
Tormaciones de los huesos de la nariz, de la boca, de los palati-
nos, de los maxilares, como se ha observado en los que padecen
distrofias relacionadas con la sifilis heredada.

Algunos de los enfermos estudiados presentan alteracio-
nes dentarias, dientes pequenos alternando con otros de mayor
tamafio, algunos son acanalados, con defectuosa implanta-
cién; algunos tienen los dientes atacados de caries, general-
mente estos son muy friables, se rompen facilmente, tal ha
ocurrido en los enfermos de las observaciones Nos. 1, 3 y 4, que
apenas couservan algunos fragmentos de dientes, .estando casi
desprovistos de dientes enteros. Pero no han presentado las
alteraciones caracteristicas de la sifilis, como los dientes de
Hutchinson, con tubérculos de Cardarelli, ete.

No se ha constatado deformaciones de los huesos del es-
queleto en los enfermos observados con enfermedad de L:obstein,
que sean debidas a fracturas, ni tampoco en los huesos prinei-
palmente largos de los antebrazos, muslos, piernas, que no han
sufrido fracturas. Esas deformaciones han sido constatadas
por los investigadores en huesos de los miembros inferiores,
que han llegado en algunos de los enfermos hasta dificultar la
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marcha. Verdad es que estas deformaciones, segin Ribadeau
Dumas y otros, deben interpretarse como correspondientes a
un raquitismo tardio, mas que a la enfermedad de Lobstein.
Desde luego, en el enfermo de la observacién No. 1 se constatd
la delgadez de los huesos largos, como aparece en la figura
N.c 1, pero no encorvados como se constaté en el enfermo de
la observacién N.° 16, lo que ha sido sefialado por algunos in-
vestigadores. '

En los enfermos que presentaban decalcificacién u  0s-
teoporosis, la permeabilidad exagerada a los rayos X, revela-
da por la transparencia anormal, no se extendia a todos los
linesos, como han sefialado los investigadores, quienes también
sefialan alteraciones a que ya me he referido: adelgazamiento
de la cortical y amplificacién del canal medular de los hue-
sos, lo que no se ha constatado en los enfermos observados,
como tampoco modificacién estructural alguna de la osifica-
cién, que habria sido revelada en el aspecto con que aparecen
ios huesos al examen radiogrifico.

Ademss, relacionada principalmente con la fragilidad
6sea, consideran algunos investigadores anglo sajones que pue-
de ser una forma de enfermedad de Lobstein la enfermedad
denominada displasia periostal de Schuchardt, Porak y Du-
rante u osteogenesis imperfecta de Vrolick. Desde luego, con
respecto a la denominacién displasia periostal, consideran
Pehu y M. Guillotel, que no constatindose anomalia especial
del periostio, puede afirmarse que esa denominacién no corres-
ponde a la realidad. Sin embargo, para Susan y otros inves-
tigadores la displasia periostal seria una distrofia dsea carac-
terizada por la ausencia de formacién del hueso periostal, y la
fragilidad excesiva de los huesos. Efectivamente, los que pa-
decen esta enfermedad presentan fragilidad dsea que se des-
taca desde la edad fetal, y se manifiesta entonces, y desde el
nacimiento por fracturas que tienen los mismos caracteres
que las fracturas de los <que padecen la enfermedad de
Lobstein, en quienes las fracturas se presentan meses y aun afos
después del nacimiento; aunque, por lo demas, los mismos in-
vestigadores estiman que esta distincién del tiempo de apari-
cion de las fracturas no debe ser considerada para delimitar
una y otra enfremedad—Ia displasia periostal y la enfermedad
de Lobstein—, ya que se ha observado casos de esta enferine-
dad que han evolucionado inmediatamente después del maci-
miento, y casos de displasia periostal u osteogenesis imperfec-
ta de evolucién benigna en los cuales permanecieron latenutes

buen tiempo las fracturas que presentaron durante la vida
a
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iu_trauterina, o inmediatamente después del nacimiento, ha-
biendo sobrevivido algtn tiempo. Tal ha ocurrido con el en-
fermo de la observacién N.° 16 quien ha tenido fracturas la-
‘tentes que solo han sido apreciadas a los dos afios de edad, y
JHE cugles seguramente presentd desde la vida intrauterina.

- Histolégicamente se considera también en la displasia pe-
riostal, como en la enfermedad de Lobstein alteracién de la
osteogenesis, por la que los huesos no son normales, siendo
también inexplicable la causa que la origina, como en la en-
fermedad de Lobstein. El enfermo de la observacién No. 16,
cuya enfermedad corresponde a la displasia periostal, presen-
td sus sintomas seguramente desde la vida intrauterina, se-
gin los pocos datos gque pudo obtenerse de la madre, quien se
Jimité a decir que habia observado desde ¢l nacimiento del
nifno, que su extremidad cefélica era voluminosa, y que tenia
10s miembros adelgazados y encorvados como se ve en las fi-
guras Nos. 10, 11, 12 13 y 14.

Este enfermo tenia fracturas multiples de huesos consta-
tadas en las radiografias, como se ve en las figuras Nos, 12, 13
v 14, en las que se aprecia también el encorvamiento de los
huesos de los miembros, y la osteoporosis muy destacada, y
muy extendida,

El color de las esclerdticas de este enfermo no era aun nor-
mal euando fué observado, tenian color azul. En la radre no
se constaté el color azul de las esclerdticas, mi  perturbacion
(sea alguna; el padre tampoco presenté ni una, ni otra alte-
racién, lo que hace ver que ostensiblemente el entermo ataca-
do de la displasia periostal, no padecia enfermedad heredita-
ria, como se tiene observado en general por los investigadores.
Con todo, se sabe que en la época presente hay tendencia a
considerar que la displasia periostal y {a enfermedad de
J.obstein son una misma enfermedad; la primera seria para
Carriere, Huriez y Hocq, una forma precoz y grave de la en-
fermedad de Lobstein, y con Pehu y M. Guillotel debe consi-
derarse que nosograficamente no es posible establecer dife-
rencia entre ellas. Para Stisny se deberia considerar dos va-
riedades de osteopsathyriasis, 1a osteopsathyriasis congénita
u osteogenesis imperfecta, enfermedad intrauterina, en la cual
el nifio nace con fracturas miltiples, y la ostcopsathyriasis
verdadera o tardia caracterizada por fracturas miltiples que
ge producen en edad méis o menos avanzada con ocasién de
traumatismos ligeros, y la cual c¢n su forma tipica se acompa-
fla de escleréticas azules, y de sordera por otoesclorosis. Pero
‘esta triada sintomética puede ser incompleta.
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Después de la fragilidad désea que fué destacada por
Lobstein como sintoma principal de la enfermedad por él se-
flalada, y habiéndome ocupado de todo lo concerniente a esa
fragilidad ésea, y a las alteraciones éseas que se presentan en
los enfermos que padecen la enfermedad de Lobstein, desta-
cando las que han presentado estos enfermos, voy a ocuparme
del sintoma mas constante en los enfermos observados que se
considera por distinguidos investigadores como sintoma des-
tacado y muy frecuente.

E. Henzschel, Eddowes, Ammon, Bell y otros investiga-
dores sefialaron que era muy frecuente constatar el color azul
de la escleréticas en los que padecen la enfermedad de Lobstein,
y que ha venido a constituir sintoma central, culminante de la
enfermedad de Lobstein. Es en los 1ltimos tiempos relievada
uniformemente la constatacién de ese sintoma en casi todos los
que padecen la enfermedad de Lobstein, puede decirse que
es el sintoma que orienta al médico hacia el diagnéstico de esa
enfermedad, y se explica por que ese sintoma es tan facil de
constatar, ¥ a todo lo cual seguramente se ha de deber que se
le considere por los investigadores modernos como sintoma
principal de la enfermedad de Lobstein. Consiste ese sintoma
ya en un color azul apizarrado, semejante al que se constata
en la cianosis, ya un color azul violiceo o azul gris. Para con-
siderar como sintoma de esta enfermedad el color azul que se
observa en las esclerdticas dcberd tener cierta intensidad, y
uniformidad. Por supuesto que generalmente se presenta con
el cardcter familiar hereditario, y est4d asociado, por lo menos
en un miembro de la familia, a alteraciones del esqueleto del ti-
po de decalcificacién, o a algin otro sintoma de los conside-
rados en la enfermedad de Lobstein.

El color azul de las escleréticas ha sido constatado en
casi todos los enfermos observados, y este sintoma ha funda-
mentado el diagndstico en ellos de enfermedad de Lobstein.
He considerado patolégico el color azul de las escloréticas de
los enfermos observados, ya que ninguno tiene menos de dos
afos de edad, y se sabe que sdlo los nifios recién mnacidos pre-
sentan ese color azul de las esclerdticas, y al constatarse en los
cnfermos observados con las edades anotadas, no he podido de-
jar de referirlo a la enfermedad de Lobstein que padecen esos
enfermos.

Para algunos investigadores el color azul, se ha considera-
do que se copstataria en los que padecen enfermedad de
Lobstein por que la esclerdtica es en ellos mas transparente
por disminucién del caleio; entonces, como en los recién naci-
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dos, por ser tan transparente la esclerdtica deja ver el pig-
mento retiniano negro que se aprecia azulado, lo mismo que
courre en las venas que contienen sangre de color negro, y que
sin embargo a través de la piel se ve azul. Al respecto parece
gue es acertada la afirmacién de Apert de que es por el adel-
gazamiento de la esclerética de los que padecen enfermedad
de Liobstein, por lo que es mas transparente que en los sujetos
normales; por esta mayor transparencia se puede ver el pig-
mento negro de la retina que se ve de color azul; lo que es de
constante observacién, que a través de membranas fibrosas el
color negro aparece azulado; hay ejemplos del manifiesto co-
Jor azul con que sz aprecia el color negro del pigmento a tra-
vés de las membranas del organismo; asi es corriente observar
en los sujetos que se hacen tatuages, que introducen en su der-
mis tinta negra, que esos tatuages no se ven de color negro,
sino azul; también se ve de color azul la mancha sacra, mon-
goloide, que es de pigmento negro, ¥y la que es observada fre-
cuentemente en los naturales de nuestro pais.

Se han llegado a senalar constataciones anatomopatolégicas
acerca del adelgazamiento de la esclerética de los que padecen
enfermedad de Liobstein. Adem4s, se han sehalado en los que
padecen enfermedad de Lobstein otras alteraciones oculares
va del iris, ya de la cérnea, del cristalino, catarata, que no he
constatado en los enfermos observados.

En los enfermos de las observaciones Nos. 1, 10, 11, 12, 13
y 16 se constaté prominencia de los globos oculares; en el de
la observaciéon No. 1 constaté la relacidén de esa exoftalmia con
hipertiroidismo, la que seguramente tendra igual relacién en
los otros enfermos observados en que la constaté; no habiendo
sido posible hacer la comprobacién por falta de mayores exa-
menes, a los que no se prestaron por ser los enfermos clientes
que no permitieron que se les hiciera.

Sélo he constatado uniformemente en los enfermos estu-
diados, la esclerdtica azul, habiendo sido muy 1til esa constata-
ciébn para orientar el diagnéstico de enfermedad de Lobstein,
Jiagnéstico que ha sido confirmado por otros sintomas. No es,
repito, el sintoma més destacado la osteoporosis, ni las fractu-
~ ras espontaneas, pero si la talla pequenia y la forma tan -es-

pecial de la cabeza, con discreto aplanamiento de la béveda
craneal, destacandose abultamientos en la regién oeccipital, en
la frontal y principalmente en las temporo-parietales, En ca-
si todos los enfermos estudiados la constatacién de esos abul-
tamientos temporo-parietales ha puesto de manifiesto destaca-
damente la extremidad superior de las orejas con acentuada
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desviacién hacia afuera. De acuerdo pues con lo sehalado por
los investigadores que se han ocupado de la enfermedad de
L.obstein, he dado méaxima importancia al sintoma eolor
azul bien destacado de las escleréticas que tienen casi todos
ios enfermos observados. Este sintoma ha sido constatado en
miembros de las familias de enfermos que lo presentan, como
10 consigna la casuistica. Ha sido el sintoma que con méis re-
gnlaridad ha sido transmitido por herencia; asi lo han pre-
sentado el enfermo de la observacién N.° 1 y su padre, el de
la observacién N.° 2 y su madre, la enferma de la observacién
N.° 3, la enferma de la observacién N.° 5 y sus hijos, que son
los enfermos de las observaciones Nos. 4, 6, 7 y 8, la enferma de
la observacion N.° 14 y sus hijos, los enfermos de las observa-
ciones Nos, 10, 11, 12 y 13. Habiendo constatado el color azul
de las escleréticas con otros sintomas, y con un caricter fa-
miliar en el mayor ntmero, ha procedido perfectamente el
diagnéstico de _enfermedad de Lobstein de esos enfermos
¢uienes han presentado el color azul de las esclerdticas, sinto-
ma considerado de gran importancia en la enfermedad de
Lobstein, ocupando actualmente el primer lugar entre los que
presentan quienes padecen esa enfermedad.

El color azul de las escleréticas dice Cosnier que lo expli-
can los investigadores en la teoria que considera la Osteopsa-
thyriasis enfermedad del mesenquima. Es Key quien en el re-
sultado de sus estudios e investigaciones, ha sefalado que to-
das las lesiones correspondientes al sindrome de la osteopsa-
thyriasis se originarian en la insuficiencia de desarrollo de
tejidos derivados del mesenquima, y aun afirma que la hipo-
plasia hereditaria del mesenquima que tienen los que pade-
cen osteopsathyriasis se deberia més a una anomalia de desa-
rrollo. Desde luego, es evidente que en los atacados de enfer-
raedad de Lobstein hay alteracién de 6rganos y tejidos de
origen mesenquimal, y por lo tanto deberd considerarse con
los investigadores Key, Susan y otros, que tienen esos enfer-
mos alteracién de desarrollo del mesenquima de distinta gra-
dacién. Han sido constatados en los enfermos observados sin-
tomas de alteraciones de insuficiente desarrollo de los tejidos
derivados del mesenquima, muy destacados en cuanto al sis-
tema 6seo; asi han presentado buen ndmero de esos enfermos,
adelgazamiento acentuado de los huesos, principalmente de
las extremidades, aparte de las alteraciones estructurales de
algunos, a las que se deberia la fragilidad ésea. Por alteracio-
nes del mesenquima los enfermos observados tendrian el adel-
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gazamiento anormal de la membrana fibrosa esclerética, y por
lo que, como afirma Key, se produciria la reflexién de la luz
sobre los tejidos profundos. Seria pues causa principal del
color azul de la esclerbtica la transparencia anormal de esta
membrana, la que para Kaplan, citado por Cosnier, es to-
davia influenciada por el estado de contraceién o de dilatacién
de vasos de la uvea y de la eoroides.

Por supuesto, queé el color azul de las esclerdticas que ha
iundamentado el diagnéstico de enfermedad de Lobstein, no
sc ha considerado sino en los nifios que lo han presentado muy
intenso, y desde la edad de dos afios, ya que es sabido gue apro-
ximadamente hasta el afio y medio de edad los nifios pueden
presentar un color azul de sus esclerdticas, pero no el azul
intenso que se constaté en casi todos los enfermos observados,
¥ en los que se constaté otros sintomas, principalmente, el au-
mento de volumen de la extremidad cefalica, lo que hizo pre-
cisar en esos enfermos el diagnéstico de enfermedad de Lobs-
tein. En otros, siendo comin en miembros de una familia el
color azul de las escleréticas, se ha considerado a los que lo
presentan, como los enfermos de las observaciones Nos. 4, 5, 6,
7 y 8, atacados de la enfermedad de Lobstein, y no se han
considerado con enfermedad de Lobstein de forma ocular,
como sefalan Carriere y otros, porque ademis presentan los
enfermos observados, talla pequefia, como sucede en los que
padecen enfermedad de Lobstein, y atn la cabeza méas volumi-
nosa que al estado mormal.

Otro sintoma que he constatado es la sordera precoz, pro-
gresiva, que tiene destacada el enfermo de la observacién
N.o 1, por oto-esclerosis, como lo han sefialado los investigado-
res, desde Van der Haeve, en los enfermos que padecen enfer-
medad de Lobstein.

Desde luego, este sintoma no es explicable por causa local
determinada, que no ha actuado, ni por proceso de esclerosis
senil, ya que generalmente el enfermo que padece esa sordera
por otoesclerosis es ‘sujeto joven; y asi tienen anotado los in-
vestigadores que los atacados de enfermedad de Lobstein que
la padecen estain muy distantes de ser seniles. Se considera
que la sordera se debe a esclerosis de los ligamentos del es-
tribo y de la ventana oval, o a la otoespongiosis

La sordera precoz no es sintoma de muy frecuente cons-
{atacién, al menos, no lo ha sido en lo que respecta a los en-
fermos observados, ya que sélo uno_de ellos la ha presentado
completa, el de la Obs. No. 1; de los demés, el de la obser-
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vacién N.o 2 sélo tiene hipoacusia, y los otros no la han pre-
sentado. Este sintoma, los investigadores no lo han sefialado co-
mo muy frecuente en los que padecen enfermedad de Lobstein,
generalmente ha sido bilateral la sordera y la edad no inter-
viene para sn constatacién, ni la duracién de la enfermedad;
aunque es méas frecuente la constatacién en la edad adulta, se
puede presentar en la adolescencia, y en los primeros afios de
la vida.

El enfermo de la cbservacién N.° 2, en el que se observa
hipoacusia, es de tres afios y asi tienen constatado los investi-.
gadores, que un buen nimero de los que padacen enfermedad
de Lobstein no tienen sordera completa, sino hipoacusia, aun
desde las primeras edades de la vida.

En los enfermos observados con sordera, la trasmisién
ésea es mejor conservada que la conduecion aérea, lo que con-
firma la otoesclerosis, que el especialista diagnosticé en el en-
fermo de la observaeién N.° 1, encontrando seguramente en-
grosado el timpano. Aunque otros investigadores han encon-
trado adelgazado el timpano en los atacados de enfermedad de
Lobstein con sordera, explicando entonces ésta, por menor sen-
sibilidad de la membrana timpéanica a los sonidos; habria dicen

ellos, una falta de trasmisién por el oido medjo donde la ca-
dena de los huesesitos estaria relajada.

Por lo deméas, no han constatado alteraciones laberinticas
los especialistas que han examinado el oido de los enfermos ob-
servados que padecen esta sordera. Algunos investigadores han
senalado que esas alteraciones podrian ser la causa de ella en
algunos de los que padecen enfermedad de Lobstein, lo que in-
duciria a investigar en ellos el origen luético, que se sefiala tiene

la enfermedad de Lobstein del mayor nimero que la padecen,

aunque no siempre tengan otros sintomas correspondientes

a enfermedad de ese origen que haya sido heredada. Pero sea
o no luética la causa de la enfermedad de Lobstein que pade-
ce el mayor nimero de los enfermos observados, es innegable
que tienen alteraciones de sus paratiroides, del tipo de hiper-
funcién, y que por consiguiente, esta alteracién puede expli-
car la sordera que padecen algunos enfermos observados, lo
que ha sido afirmado por los investigadores, habiéndose cons-
t-tado depdsitos de cal en el laberinto de los atacados de en-
termedad de Lobstein que padecen sordera. En los enfermos
estudiados no se ha comprobado que su sordera tenga esta pa-
togenia. Si bien es verdad que los trastornos de la audicién no
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tein, en los cnales no ticmen la frecueneia de la fragilidad
6sea, pero debe tenerse presente que es sintoma de la en-
fermedad de Lobstein, y que puede servir para el diagnéstico
de ella la sordera generalmente familiar que fué senalada co-
mo presentindose conjuntamente con otros sintomas de enfer-
medad de Lobstein, fragilidad 6sea y escleréticas azules. Las
chservaciones de los tiltimos afios han modificado la aprecia-
¢ién de la frecuencia de este sintoma, que s6lo presentaria un
nimero relativamente reducido de enfermos, y que he confirma-
do en los enfermos observados, de los cuales s6lo dos la presen-
taron.y de grado variable: uno hipoacusia, el enfermo de la
observacién N.° 2, y el otro, sordera total, el enfermo de 1a ob-
servacién N.° 1.

La coloracién azul del timpano ha sido sefalada por Cor-
nil, Berthier y Sild, en comunicacién que presentaron en 1937,
a la Sociedad de Neurologia de Paris. Ellos han constatado
ese color azul del timpano en los miembros de tres generacio-
nes de una familia, los que padecen enfermedad de Lobstein.
Este sintoma no ha sido constatado en los enfermos observa-
dos, a los cuales fué posible que especialistas h101eran el exa-
men otorino-laringolégico.

Otro sintoma que he observado en los enfermos estudia-
dos es astenia de grado variable. La enferma de la observa-
ciébn N.° 4 y el de la observacion N.° 16 tienen acentuada as-
tenia; en algunos como en la enferma de la observacién N.°
3 se presentan crisis de astenia, y el enfermo de la observa-
cibn N.° 1 también tiene astenia, lo que le impide dedicarse a
actividad alguna. Por supuesto, que este " sintoma estaria en
relacién con alteraciones endocrinas, seguramente suprarrenal,
o paratiroidiana. Algunos enfermos, los de las observaciones
Nos. 4 y 5, tienen una verdadera miastenia, no sélo tienen dis-
minuecién de la fuerza muscular, sino que se constata que tie-
nen agotamiento rapido, apenas intentan ejecutar el més ligero
esfuerzo, ya al vestirse, ya al principiar a caminar, sienten que
les faltan fuerzas, tienen pues agotamiento rapido, exacta-
mente como se observa en los que padecen insuficiencig su-
prarrenal, en quienes, es sabido, que estas manifestaciones
asténicas tienen vinculaciones con la manera de efectuarse el
metabolismo en el musculo, ya que en ellos después de un
esfuerzo se tiene constatado actmulo de acido lictico, que se
prodiiciria en mayor cantidad que en el estado normal, y tam-
bien la ulterior transformacién de este acido léctico seria tar-

dia.
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La astenia, y el mayor nimero de sintomas que presen-
tan los que padecen enfermedad de Lobstein parece pues que
tienen vinculacién con alteraciones endocrinas, llegando los
investigadores, partidarios de la teoria endoerina, a considerar
la osteopsathyriasis como un sindrome bajo la dependencia de
disfuncién de los érganos endocrinos. '

En los enfermos observados ha sido muy destacada la al-
teracién de ligamentos articulares, constatindose cierta hi-
perlaxitud de los ligamentos articulares. Lios enfermos de las
observaciones Nos. 1, 3, y 4 han tenido frecuentemente, con se-
guridad, por esta causa, entorsis y luxaciones; la enferma de
la observacién N.° 3, por esta gran laxitud de sus ligamentos
articulares, por extensién forzada de la articulacién de la ro-
dilla coloca la pierna en &ngulo recto con el muslo, y el en-
fermo de tres anos de la observacién N.° 2, debido a la marcada
relajacién de los ligamentos articulares, con la mayor facili-
dad lleva frecuentemente a sus labios cada uno de los pies.
Es Jla hiperlaxitud de los ligamentos articulares de més fre-
cuente constatacién que la sordera precoz, y aun que las
fracturas espontineas en los enfermos estudiados, en los cua-
les debe considerarse en relacién de frecuencia siguiendo casi
inmediatamente al color azul de las escleréticas que es el sin-
toma que con mis frecuencia he constatado en los enfermos
observados que padecen enfermedad de Lobstein. ‘

La acentuada laxitud de los ligamentos articulares que
permite amplios movimientos articulares, desplazando los en-
ifermos sus miembros como los desplazan los sujetos tabéticos
u otros que padecen alteraciones del tono muscular, se consi-
dera vinculada con alteraciones de centros reguladores del to-
no muscular, a predominio de disminueién del tono muscular,
que facilita el que las articulaciones verifiquen los més exage-
rados y amplios movimientos, ya de flexién, ya de extensidn,
algunos de los cuales han sido asi constatados en los enfer-
mos de las observaciones Nos. 1, 2, 3, 4 y 10.

Por la alteracién de los ligamentos articulares, los enfer-
mos pueden colocar sus miembros en actitndes anormales; asi
pueden ha,cer una extensién exagerada de las articulaciones
no sélo de la rodilla, como lo hace la enferma de la observa-
cibn N 3, sino también de las articulaciones del codo, de la
rmuheca; asi, cuando se hace en ésta la extensién forzada, se
Tlega a colocar ficilmente la mano en 4angulo recto con el an-
tebrazo, 1o que hace el enfermo de la observacién N.° 1.

Las entorsis y luxaciones que con més frecuencia tienen:

3
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los que padecen enfermedad de Lobstein estin pues vincula-
‘das a esa gran laxitud de los ligamentos articulares, y Vel-
peau y otros distinguidos investigadores consideran las luxa-
ciones en los que padecen enfermedad de Lobstein, tan fre-
cuentes como las fracturas. En los enfermos observados las
entorsis y luxaciones han sido relativamente més frecuentes
que las fracturas.

Por lo demés, como lo indican los investigadores, la hi-
perlaxitud de los ligamentos articulares puede presentarse en
cualquier articulacién ya de los miembros superiores, ya de
Jos mjembros inferiores. En los enfermos observados han sido
muy frecuentes en las de los miembros inferiores,

Se¢ ha considerado por los investigadores la hiperlaxitud
de los ligamentos articulares sintoma tan destacado en la en-
fermedad de Lobstein, que Carriere, Huriez y Hoeq, sefialan
como un sindrome articular el que origina esa hiperlaxitud de
les ligamentos articulares en los que padecen enfermedad de
Lobstein; y agregan, que, en algunos de estos enfermos, sin
ostensible fragilidad désea, han constatado con frecuencia tras-
tornos en sus articulaciones del tipo de la entorsis y de Ila
luxacién, con genética de la hiperlaxitud de los correspondien-
tes ligamentos articulares, y sugieren que los enfermos con
esclerdticas azules, o que presentan asi aisladamente ese sin-
drome articular, deben ser considerados como portadores de
Jo que denominan forma articular de la enfermedad de Lobs-
tein. En verdad que en los enfermos de las observaciones Nos.
3 ¥ 4, no se ha constatado ostensible fragilidad 6sea, y si en-
torsis y luxaciones, por lo (ue serian considerados como ata-
cados de esa forma de enfermedad de Lobstein.

* Sintoms destacado es la atrofia muscular que ha sido
«constatada en algunos de los enfermos observados que pade-
cen la enfermedad de Lobstein. Asi se ha constatado en el en-
fermo de la observacién N.° 1 generalizada a casi todos lecs
niasculos en ¢ue se la puede apreciar, principalmente de los
arjembros superiores e inferiores; por esta atrofia se constata
«ue estdn desviados de su posicién normal las manos y los
pies, v que los dedos de las manos tienen deformaciones de
atrofia; ésta es de menor grado en los enfermos de las obser-
vaciones Nos. 2, 4, y 15, y no han presentado atrofia destaca-
-da los otros enfermos, de ellos algunos presentan adelgaza-
miento general, sin que pueda decirse que estin atrofiadas las
masas musculares. Ain méas, el enfermo de la observacién N.°
2, de tres afios, presenta atrofia muscular, no destacada en los
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ravsculos de los miembros inferiores, y se nota que tienen un
desarrollo mayor los musculos del tromco y extremidades su-
periores, principalmente los musculos de la pared anterior del
abdomen.

Los investigadores sefialan que otros enfermos presentan
atrofia muscular en algunos grupos musculares, por lo que se
producen actitudes anormales de los miembros correspondien-
tes; asi se ha constatado en el enfermo de la observaeién N.°
15, quien por la atrofia de grupos musculares sus piernas y
pies se encuentran permanentemente en flexién y addueccién.

Se constata en el enfermo de la observacién No. 1 gque la
atrofia -es méas destacada en los musculos distales de las ex-
tiemidades; este predominio de la atrofia en los misculos de
manos y pies, es lo que algunos autores consideran que apoya
¢l origen nervioso de esta atrofia muscular, que seria, pues,
deuteropatica y no protopatica. La amiotrofia difusa que lan
constatado Cornild, Berthier y Sild en un enfermo con enfer-
medad de Lobstein, la consideran una miodistrofia, las masas
musculares tienen deficiente desarrollo, y esta seria la causa
de la amiotrofia difusa que consideran sintoma de la enfer-
medad de Lobstein.

Tal vez la amiotrofia 1o siempre sea difusa, generalizada
en los que padecen enfermedad de Lobstein. Sélo en el enfer-
mo de la observacién N.° 1 en Marzo de 1937 constaté la amio-
trofia difusa, generalizada, teniendo las masas musculares con-
sistencia destacadamente blanda. En los otros enfermos ob-
servados con enfermedad de Lobstein en los que he constata-
do amiotrofia, ésta no es difusa, generalizada; los enfermos de
las observaciones Nos. 3 y 15 presentan atrofia sélo en deter-
minados grupos musculares de las extremidades. De modo
(ue es posible que la atrofia de los que padecen enfermedad
de Lobstein sea ya difusa, generalizada, o ya sélo localizada
en algin o algunos musculos. Es de relievar ¢ue el enfermo
de la observacién N.° 1, quien tiene atrofia muscular tan des-
tacada, dice que siempre ha tenido sus miusculos asi adelgaza-
dos, de modo que el desarrollo de sus miisculos habia queda-
do estacionario desde antes de terminarse el desarrollo gene-
ral del enfermo.

Hipotonia muscular es un sintoma neuroldgico fécil-
mente apreciable en los enfermos de las observaciones Nos. 1,
2, 3, 4, 10 y 15, que ejecutan movimientos activos o pasivos
de gran amplitud con sus miembros inferiores; el de la obser-
vacidn N.° 2, lleva con frecuencia y facilmente los pies a la
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boca sin oposicion alguna de los correspondientes miseulos
antagonistas, la enferma de la observacién N.° 3 y el de la N.°
10, con gran facilidad, sin encontrar resistencia alguna, llevan
sus talones en contacto con sus gliteos. Es decir, que en estos
enfermos los movimientos de sus miembros son realizados con
ciertos musculos o grupos de musculos sin oposicién de los
musculos antagonistas correspondientes, lo que es debido, a la
atonia muscular, o a la disminucién acentuada del tono mus-
cular. La hipotoria que presentan algunos de los enfermos
cbservados deberd considerarse también sintoma de la enfer:
medad_cle Lobstein, tan destacada como la hipotonia de los
que padecen tabes. La hipotonia muscular igual a la que se
presenta en otras enfermedades tendri las vinculaciones co-
rrespondientes con alteraciones nerviosas.

También en algunos de los enfermos observados que pa-
decen enfermedad de Lobstein se ha constatado sintomas de
hiperexcitabilidad neuromuscular, méas destacada en el en-
fermo de la observacién N.° 2 de la casuistica, quien presenta
frecuentes movimientos de elevacién y de descenso de los
miembros inferiores, sucediéndose estos movimientos en el
enfermo durante tiempo largo sin producirle cansancio. Por
supuesto, cque en ese enfermo, esta excitacién neuromuscular
ectaria bajo la dependencia de alteracién vparatiroidiana; se-
guramente las paratiroides del enfermo no producirian la su-
ficiente paratohormona, lo que condicionaria baja del calcio
en la sangre. ¥s rara esta alteracién hipofuncional de las pa-
ratiroides, ¢ue también ha sido sefialada, por los investigado-
res entre las alteraciones de los enfermos que padecen enfer-
medad de Lobstein, y ha sido rara también en los enfermos
observados. de los cuales sélo el enfermo de la observacién
N.” 2 ]a ha presentado.

También se ha constatado en los enfermos estudiados, sin-
tomas indicadores de trastornos del sistema nervioso vegetati-
vo, ya aumento en unos, ya disminuecién en otros, de la excita-
kilidad del sistema nervioso vegetativo. Algunos enfermos ob-
‘scrvados se quejaban de tener abundante sudoracién, aun en
1nvierno, otros de sensacién de calor, otros de enrojecimiento
-de la cara, otros de palpitaciones, otros de diarreas, otros de
lagrimeo, otros de prurito sine materia, otro de palidez
de la piel. Es digno de relievar que el mayor ntmero de los
enfermos observados tienen la piel adelgazada. Desde luego,
-estos sintomas que revelan alteraciones del sistema nervioso
vegetativo, dependientes de perturbaciones de centros dience-
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falicos reguladores de los fendémenos vegetativos, estarian en
relacién con alteraciones endocrinas que son variadas; cada
enfermo tiene alteraciones mono o pluriglandulares, pero pre-
sentan predominio de las alteraciones correspondientes a de-
terminada gléndula endocrina. Asi, en uno de los enfermos
observados, el de la observacién N.° 1, se vincula manifiesta-
mente la hiperexcitabilidad del sistema vegetativo a una alte-
racién de la glandula tiroides de tipo de hiperfuncién, al hi-
pertiroidismo que se presentaria dentro del sindrome pluri-
glandular que afecta al enfermo.

En algunos de los enfermos entudiados, en los de las ob-
servaciones Nos. 1 y 8, se constatan dolores en el térax y en
1as extremidades en relacién con la alteracién de las parati-
roides, que la decaleificacién, y el aumento de la cifra de cal-
-cio, y la baja del fésforo en la sangre asi lo atestiguan; pero
aonque esos sintomas correspondan a alteraciones endocrinas,
hacen parte del sindrome neurolégico constatado en los enfer-
‘mos estudiados. Seguramente la alteracién bioquimica trae
‘perturbacién del influjo nervivso que puede originar el dolor,
y esa perturbacién puede ser producida por trastornos en-
«doerinos, ya de la tiroides, de la paratiroides, de las suprarre-
nales, o de la hipéfisis, que han sido constatados en los en-
fermos observados.

Trastornos mentales han sido constatados en algunos de
los enfermos observados. En un reducido ntimero de enfermos
atacados de enfermedad de Lobstein se han sefialado trastor-
nos mentales. Crouzon, Bour, Turchini, se han ocupado de un
enfermo de osteopsathyriasis con trastornos mentales. Pichard
y Golse al referirse, en 1937, a un enfermo que padece enfer-
medad de Lobstein con trastornos mentales, relievan que es el
sexto caso publicado de enfermo con trastornos mentales y en-
{fermedad de Lobstein, De los enfermos observados, en el de la
observacién N.° 2 se constata marcada indiferencia a todo lo
que le rodea, no reconoce a persona alguna; se considera que
tiene hipofuncién de su tiroides por constatarse sus tegumen-
tos engrosados y de consistencia un tanto dura, y las cejas ra-
Jas con las extremidades externas enteramente depiladas; ¥
a la insufieiencia tiroidiana podria vincularse su alteraciéu
niental revelada por la tan destacada indiferencia, que tam-
bién tiene el enfermo de la observacién N.° 16. El enfermo de
la observacién N.° 15 tiene idiotez por lo que se encuentra hos-
pitalizado. D2 modo que en tres de los enfermos observados se
constatan destacados trastornos mentales correspondientes en
‘general a alteraciones endocrinas, principalmente tiroidiana
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del tipo de hipofuncién. Aunque la idiotez del enfermo de la
observacién N.° 15 no parece corresponder directamente a
esas alteraciones, mAs bien estaria vinculada a trastornos de-
generativos, a los cuales Crouzon, Bour, Turchini, consideran
vinculada la misma enfermedad de Lobstein. Es verdad que:
ese enfermo tiene en sus antecedentes miembros de familia que.
han padecido de perturbaciones mentales, y por lo tanto no.
podria atenerse unicamente a esa vinculacién degenerativa, el
destacado trastorno mental que padece.

Sintomas correspondientes a -alteraciones endoerinas han.
sido constatados en todos los enfermos observados con enfer-
medad de Lobstein El enfermo de la observacién N.° 1 presen-
ta sintomas de alteraciones de su tiroides del tipo de hiper-
funcidén, habiéndose constatado que su metabolismo basal era
de més 70, y cierta excftalmia que es originada seguramente-
por su hipertiroidismo, y tiene también alteracidon de otras.
glandulas endocrinas, hipéfisis y suprarrenal.

La fragilidad o6sea se ha seiialado por investigadores que.
tiene como causa predisponente o agravante, la alteracién de:
la tiroides y de la paratiroides; esto dltimo es muy admisible,
va que la fragilidad 6sea se deberia casi exclusivamente a la
hiperproduccién de hormona por las paratiroides que impe-
dirfa la fijacién del calcio, y de este modo se favoreceria Ila
produccién de la fragilidad ésea.

En el enfermo de tres afios de la observacién N.© 2 se
ccnstata fragilidad del cabello fino y seco, con destacada de-
pilacién de la cola de las cejas, y trastorno mental correspon-
diente, seguramente, a alteraciéon endoerina de la tiroides, del
tipo de hipofuncién. Se. constatd también enfriamiento de sus
extremidades, con abundantes sudores, y tendencia a la acro-
cianosis, sintomas que corresponden también a hipofuncién
tiroidiana; pero mo habiendo sido posible determinar su me-
tabolismo basal, no se tiene confirmacién del hipotiroidismo-
que padece.

Por las constataciones de sintomas de alteraciones tiroi--
dianas en los enfermos observados, puede decirse que esas al-
{eraciones son relativamente frecuentes.

He constatado en el enfermo de la observacién N.° 1,
alteraciones hemdticas que presentan los que padecen trastor-
10s de las paratiroides, del tipo de hiperfuncién: cifra alta del
caleio, baja la del fésforo y elevada la de la fosfatasa del sue-.
10, y la interferometria destacadamente pondria de manifies-
1o Ia alteracién de ese tipo de las paratiroides, pero no ha sido-
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posible hacer esa exploracién, La cifra de calcio en la sangre
del enfermo de la observacién N.° 15 seguramente que estard
elevada, y por lo tanto cabria considerar que la osteopsathyriasis
que padece estaria vinculada a hiperfuncion de su paratiroi-
-des, lo que podria ser comprobado por la determinacién que no
ha sido posible hacer de esa cifra, y también la del fésforo en
ia sangre, la de las fosfatasas, y aun por la interferometria.

Las - alteraciones del esqueleto constatadas en el examen ra-
diogrifico no han sido muy objetivas respecto a alteracion
0sea general en los enfermos observados; unicamente en el en-
fermo de la observacién N.°© 1 se constaté que es destacaslo el
adelgazamiento de los huesos, como se ve en la figura N.° 1.

De todos modos, en los que tienen osteopsathyriasis por en-
fermedad de Lobstein se senala tltimamente gue la fragili-
dad osea es debida a hiperfuncién paratiroidea, y aun se ha
‘propuesto la extirpacién de las paratiroides en hiperfuncién,
<como en la osteosis fibroquistica, para permitir la fijacién del
«calelo en los huesos, y hacer desaparecer dicha fragilidad que
presentan los que padecen de enfermedad de Lobstein. Algu-
nos investigadores sefalan que en algunos de estos enfermos
se presentarian alteraciones de las paratiroides del tipo de hi-
pofuncién, lo que explicaria los sindromes de excitabilidad
neuromuscular que presentan algunos de ellos, como el enfer-
o de la observaciéon N.° 2. Pero no es mayor el niimero de esos
enfermos con hipoparatiroidismo. Mas bien es mayor segura-
‘menfe el de los (ue tienen alteraciones de sus paratiroides
del tipo de hiperfuncién, a lo que se deheria alguno de los
‘sintomas constatados en algunos de los enfermos observados,
‘como los dolores musculares, y aun la sordera, segin lo afirman
-ciertos investigadores.

También algunos de los enfermos observados han presen-
tado trastornos endocrinos correspondientes a alteracién del
Tuncionamiento de 1a hipdéfisis; la talla pequena de los enfer-
‘mos observados estaria en relacién con alteracién de la hipéfi-
sis gue no produciria la suficiente hormona de crecimiento.
Fl enfermo de la observacién N.° 1 ha presentado alteracio-
rees de tipo hipofisario, en los enfermns de las observaciones
Nos. 4, 5, 6 y 7 las alteraciones de talla no pueden dejar de
‘hacer pensar en una relacién de causa a afecto entre la alte-
racién del crecimiento de esos enfermos y una alteracién de Ja
‘hipéfisis que no producirfa la hormona somatotropa. Ademaés,
el enfermo de la Obs. N.°3, tiene la obesidad del tipo de la que
'se constata en el sindrome adiposo genital. S6lo en los enfer-
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mos de las observaciones Nos. 1, 3 y 10 pudo hacerse examen:
radiografico del crineo, constatindose alteracién de la silla
turca. Es pues innegable que los enfermos de las observacio-
nes Nos. 1, 3 y 10, tienen alteraciones de la hipdfisis, pero no
de aquellas alteraciones que originan el gigantismo, o la acro-
megalia, o la diabetes insipida, o el sindrome de Cushing, gue
no han presentado los enfermos estudiados.

Sintomas vinculados a trastornos suprarrenales han sido
constatados en el enfermo de la observacién N.° 1, quien ha
rresentado un sindrome de alteraciones endocrinas pluriglan-
dulares en gue se han destacado alteraciones de la tiroides,
paratiroides, hip6fisis y suprarrenales,

Sintomas de alteraciones de las glandulas sexuales no se han
constatado en los enfermos observados. Algumos investigado-
res han sefalado alteraciones de las gldndulas sexuales, y aun
consideran yue esas alteraciones influirian en Ja fragilidad
6sea, por lo que creen ver relacién entre aquéllas y la produe-
cién de las fracturas por fragilidad ésea, que son més frecuen-
tes en las primeras edades de la vida hasta la adolescencia, y
son mas raras desde esa época de la vida, en los adultos, en las
personas de mayor edad.

Tienen vinculacién con alteracién de la hipdfisis las per-
turbaciones menstruales y de la libido, constatadas en la en-
ferma de la observacién No. 3, quien tiene periodos de oligo-
menorrea, y frigidez sexual,

He constatado la. enfermedad de Lobstein con més fre-
c¢:iencia en el sexo masculino; por lo tanto los datos estadisti-
cos recogidos en relacién a esos enfermos no son iguales a low
que dan los investigadores, quienes sefialan que pertenecen al
sexo femenino el mayor ntmero de los que padecen enferme-
dad de Lobstein.

Han sido pues de frecuente constatacién alteraciones en--
doerinas en los enfermos observados, por lo que no puede de-
jar de considerarse que la enfermedad de Lobstein tiene siem--
pre en su sintomatologia alteraciones ya estructurales u orga-
nicas, ya funcionales, que condicionan el mayor ntimero, si no-
todos los sintomas de esa enfermedad, y por lo que, su sitio ew
la Nosografia deberia ser entre las enfermedades de las glan-
dulas endoerinas.

Otros sintomas que se han sefialado en los enfermos que
padecen enfermedad de Lobstein son raros de presentarse,
siendo los més destacados y frecuentes aquellos de gque me he
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ocupado, y que le constatado en el mayor ntunero de enfer-
mos -observados. .

Entre otras alteraciones no constantes sefialadas en en-
fermos que padecen enfermedad de Lobstein, algunos in-
vestigadores han constatado alteraciones de faneras, no sélo
de los dientes, ya anotada, sino de los cabellos, su caida precoz
v su fragilidad, y también de las uilas, por lo que, los investi-
gadores econ Apert sefalan que la enfermedad de Lobstein no
se limita siempre Unicamente a alteraciones en los érganos de
origen mesodérmico como- huesos, ligamentos, y escleréticas,
sino que las alteraciones que determina la noxa que la orjgina
pueden extenderse a érganos de procedencia ectodérmica.

En los enfermos estudiados, el resultado de lo averiguado
respecto a la existencia de la enfermedad de Lobstein en sus
ascendientes, ha puesto de manifiesto que en el mayor niimero
de ellos, el padre o la madre y algunos miembros de la fami-
lia tenian sintomas de la enfermedad, principalmente, el color
azul de las esclerdticas, Lios enfermos de las observaciones Nos.
4, 6, 7, 8, 10, 11, 12 y 13, tienen su madre y hermanos con las
esclerdticas azules; el enfermo de la observacién No. 1 indiecd
(ue su padre presentaba esta misma alteracidn, y que algunos
(de sus hermanos tenian la cabeza semejante a la de él. Tiene
el color azul de las esclerédticas la madre del enfermo de la ob-
servacién No. 2, y esta enferma, que corresponde a la observa-
cién No. 3, dice no haberse fijado si sus padres, que hace afios
murieron, tenian las esclerdticas azules, u otro sintoma de la
enfermedad de Lobstein.

En algunos de los enfermos observados ha podido com-
probarse que la enfermedad se presenta en todos los miembros
de la familia, o por lo menos, en alguno de los padres, es de-
cir que se confirma que la enfermedad de Lobstein es heredi-
taria y de carécter familiar; se trasmite por herencia del
pedre o la madre, habiéndose observado que no hay predomi-
nio por determinado sexo, y que no la presentan los descen-
dientes del miembro de la familia que no la ha padecido, esto
es que no se trasmite por herencia forzosa, y que se trasmite,
gegin Apert, Clement y otros investigadores, por herencia
continuada, pues no hay herencia ativica, y que algunos en-
fermos tienen ‘s6lo uno de los sintomas de la enfermedad, ya
las esclerdticas azules, ya la sordera precoz, no siendo raro
que no presenten la fragilidad 6sea que fué sefialada por
Lobstein como la manifestacién sintomAtica més frecuente y

destacada de la enfermedad.
4
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Los que presentan sblo algunos sintomas, o un sintoma de
la enfermedad de Liobstein, consideran los investigadores que
presentan sélo formas larvadas, aun formas monosintomati-
cas, y una de estas formas poco aparentes puede presentarse en
alguno de los padres de los enfermos que padecen la enfermedad
de Lobstein, en quienes ostensiblemente no se constata sinto-
mas de la enfermedad, pero que una detenida investigacién,
acerca de cada uno de los posibles sintomas de la enfermedad
que puedan haber padecido sus padres, llevaria a afirmar
que alguno de ellos padecié 1la enfermedad de Lobstein,
y que por consiguiente, es exacto en todas sus partes (ue es
una enfermedad hereditaria que se transmite de padres a hi-
jos por hercncia directa y continua, no faltando en generacion
alguna, segtin Apert, aunque la herencia no es infalible, ya
cque sefialan los investigadores gque algunos miembros de fami-
lia pueden no padecerla, siendo posible que por no hacerse
bien el diagnéstico pase desapercibida la enfermedad en algu-
nos miembros de una familia, que no tengan los mas desta-
cados sintomas: color azul de la esclerdtica, fragilidad oésea,
laxitud de ligamentos, sordera precoz, pero pueden tener otros
sintomas, no tan ostensibles que pasan desapercibides, y aun
€50s mismos sintomas transmitirse.

Los investigadores sefialan que algunas veces se constata
en la descendencia de uno de los cényuges atacado de enfer-
medad de Lobstein, que por lo menos la mitad de los que la
componen es atacada de la enfermedad, y que a su vez la
lransmitirdn en la misma proporecidn.

En la descendencia de los dos coényuges atacados de en-
fermedad de Lobstein no son atacados de la enfermedad todos
los que la componen, lo que revela que la transmisién de la en-
fermedad no estd estrictamente sujeta a las leyes de la heren-
cia.

En verdad que en los 42 enfermos observados no resulta
muy clara la transmisién de la enfermedad segin las leyes men-
delianas; asi, mientras en los enfermos de las observaciones
Nos. 10, 11, 12, 13 y 14 se constaté transmisién de la enferme-
dad en buen numero de los miembros de familia, aun en mas
del 50 %, en la familia de los enfermos de las observaciones
Nos. 2 y 38, sblo en el menor nimero, muy por debajo del 50 %.
Se ha constatado si, en todos los enfermos observados que se
trapsmite el mismo sintorna de uno de los padres; el méas fre-
cuente ha sido las esclerdticas azules, sin gque se haya observa-
do destacado aumento o disminucién de sélo ese u otro sinto-
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ma transmitido. El eufermo de la observacién No. 1 presentd
otros sintomas de enfermedad de Lobstein que las escleréticas
azules que dice Ginicamente tenia su padre y un hermano, quien
tenia la cabeza voluminosa y con prominencias destacadas en
las regiones frontales y témporo-parietales.

De los enfermos observados, los de las observaciones Nos.
4,5, 6,7, 8y 9 corresponden a miembros de una familia, a
ctra Ios de las observacionmes Nos. 10, 11, 12, 13 y 14, a otra
los de las observaciones Nos. 2 y 3, v a otra el enfermo de la
observacién No. 1, quien dice que su padre y un hermano tie-
ren sintomas semejantes a los que él presenta. Iis decir, guc en
cuatro familias se presenta la enfermedad de Lobstein, com-
probando también asi lo que los’ investigadores tienen sena-
iado, que es nna enfermedad familiar.

En cuanto a la ctiologia de los sintomas que presentan
los enfermos observados, para sefalarla he investigado la vin-
culacién con la sifilis, indicada como frecuente por los investi-
gadores, no habiendo sido positiva la investigacién serolégica, ¥
aun Ja del liquido cefalo-racuideo en los enfermos en que ha
sido posible hacerla. Ha sido uegativa en los enfermos obser-
vados la investigacién de sintomas de heredo-lues. Pero to-
dos los enfermos obscrvados tienen perturbaciones endocrinas
con o sin alteraciones dseas, y esas pueden ser referidas a sifi-
lis hereditaria. Se sabe que se tiende a considerar por los mas
distinguidos investigadores que la constatacidn prineipalmen-
te en las primeras cdades de la vida de {uncionamiento alte-
rado de las glandulas endocrinas explicaria las walformacio-
nes, las distrofias de la sifilis hereditaria.

Comparan los investigadores algunos de los sintomas que se
observan en los que padecen enfcrmedad de Lobstein con los
sintomas semejantes que presentan los que padecen enfermedad
de etiologia Iuética, como la tabes; asi se seflala que son indo-
loras, mulliples y espontineas las fracturas dseas de los tabé-
ticos, y de los (ue padccen enfermecdad de Lobstein, y unos y
otros también padecen de hipotonia muscular e hiperlaxitud de
ligamentos articulares. Iista comparacién de sintomas induce
a reforzar la posibilidad del origen sifilitico de las manifes-
taciones sintomatoldgicas de la enfermedad de Lobstein.

Al respecto se tiende a considerar que los sintomas de la
enfermoedad de Lobstein corresponden a distrofias de heredo-si-
filis que van acentuandose al transmitirse de generacién en
generacién hasta presentarse la enfermedad de Lobstein comple.
ta, reduciéndose considerablemente los signos humorales de la
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infeceién sifilitica causal, lo que explica que en los enfermos
observados sean, en general, negativas las investigaciones se-
rolégicas y del liquido cefalo-raguideo en relacién con la sifi-
lis.

La enfermedad que padecen los enfermos observados es
de marcha crénica, y el tratamiento antisifilitico no sera in-
fluyente sobre la evolucién de la enfermedad. Unicamente po-
dria ser eficaz el tratamiento de algunos de los sintomas co-
rrespondientes a alteraciones endocrinas; ese tratamiento po-
dra ser hormonal, medicamentoso o aun quirtrgico, como la ex-
tirpgeién de las paratiroides para hacer desaparecer la oste-
opsathyriasis, vinculada a hiperfuncién de las paratiroides.

OBSERVACION No. 1

Historia Clinica No. 502, Serie L, del servicio del Profe-
sor Sergio E. Bernales.

J. B. L. de 28 afios de edad, mestizo, soltero, natural de
Caraybamba, provincia de Aymaraes (Apurimac), proceden-
te del mismo lugar, ingresa al ‘‘Hospital Dos de Mayo’’ el
23 de Marzo de 1937, ocupando la cama No. 39 de la sala Ju-
lidn Arce.

Antecedentes hereditarios.—Su padre dice que era de
mediana estatura y con las escleréticas azules pues el enfermo
dice que tenia los ojos como los de él, y tenia la cabeza de forma
gemejante a la del enfermo; era sano, fuerte, tomaba poco al-
cohol, murié en 1933, a consecuencia de un cblico que le de-
terminé elevaciéon destacada del abdomen, falleciendo después
de dos dias de enfermedad. Lha madre vive, es sana, de con-
formacién normal. Ha tenido diez hermanos; los tres primeros
fallecieron de distintas enfermedades; los cuatro subsiguien-
tes que viven, son sanos; anota que uno de ellos, el inmedia-
tamente mayor que él, tiene la cabeza de la misma forma que
la suya, y proyeccién, menos marcada, de los ojos fuera de
las 6rbitas. Los tres dltimos hap muerto, con distintas enferme-
“dades, y algunos tenian estatura baja, y la cabeza de forma
igual a la del enfermo,

-~ Antecedentes personales—Refiere que fué ‘‘destetado
antes del tiempo normal’”’, siendo desde entonces alimentado
artificialmente, pero sin sufrir por esto trastornos apreciables.
En su primera infancia padecié de sarampidn, viruela, tos, ri-
nitis, y otras afecciones de eorta duracién, y también herida
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por mordedura de un perro en la region poplitea derecha, he-
rida que demord seis meses para cicatrizar; que sufrig ‘‘una
pisada de bestia’’ en el pie izquierdo, produciéndole en el mis-
mo una herida de la que conserva una cicatriz; poco después
sufrié otro traumatismo por una cajda de caballo con pérdi-
da de conocimiento y luxacién del pie izquierdo. Vincula a
estos traumatismos las dilataciones varicosas de que padece,
muy manifiestas a la altura y por encima de los maleolos de
esa pierna, y sobre todo en la cara dorsal del pie; hace pre-
sente que consccutivamente a la aparicién de esas vArices pa-
decid de una erupcién constituida por pustulas, localizadas en
la piel vecina a las venas varicosas. Poco después sufre tam-
bién por caida de un caballo, serio traumatismo con pérdida
del couocimiento, seguramente también, como en la otra vez,
por conmocién cerebral, con tumefaccién de la pierna izquier-
da, y fractura de los huesos de esa pierna, y dice que la frac-
tura curd espontidneamente, sin colocacién de aparato alguno,
que no quedd acortamiento del miembro, sino discreta defor-
macién en la zona de la pierna correspondiente a la implan-
tacién del callo; y agrega el enfermo que después noté abul-
tadas las regiones de los maleolos, v del dorso del pie; que pos-
teriormente constatd, en el otro miembro, varices y la misma
erupcién que aparecid, consecutiva a las virices; que en una
y otra pierna padecié tlceras varicosas, de las que se consta-
tan las respectivas cicatrices con hiperpigmentacién, y engro-
samiento de la piel; esas erupciones dice que han aparecido
periédicamente, principalmente con ocasién de sus largos via-
jes por regiones muy frias, notando que el frio le producia
contraceién de los misculos de sus piernas y manos, y que sus
venas se ponian gruesas, azules, y la piel rojiza y negra.

Dice que su escolaridad fué normal, que se inicié a los
cinco aiios, y que a los diez afios noté que se le deformaban
las manos, lo que atribuye a los castigos que sufrié en su me-
ror edad; que para corregir esas deformaciones siguiy prolon-
gados tratamientos.

Refiere que en su mayor edad ha padecido las enferme-
dades epidémicas siguientes: grippe, tifus exanteméitico y fie-
bre tifoidea, quedando agotado por esta tltima enfermedad, y
durante la que se le presentan epistaxis, que después se re-
piten con frecuencia.

También tuve caries en buen niimero de sus piezas denta-
rias, padeciendo por ellas dolores agudos, y observé que algu-
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nas de esas piezas cayeron espontanearente, sin necesitar que
fueran extraidas.

En el ano 1925 dice que fué sometido a un tratamiento
para corregir la sangre, y que con este objetivo tom¢é banos ter-
males en Pincahuacho. Duranfe el viaje que ese ano hizo a
Arequipa, padecié otra vez la erupcién, con la localizacidn se-
fialada, de la que curd en esa ciudad. Entonces empezd a sen-
tir ‘“‘zumbidos de oidos’’, primero en el izquierdo, y también
disminucién de la visién por el ojo del mismo lado; estos tras-
tornos que en los primeros afios eran discretos e intermitentes,
en }os anos siguientes-se intensificaron, dificultandole oir y
ver bien; después tuvo supuracién por el oido izguierdo, de
la que curé pronto; Nnicamente persistieron los ruidos de
oido; y padecié también dolor en el oido izquierdo, dolor que
después se extendié al ojo del mismo lado. También sentia en-
tonces “dolores en los huesos, musculos, articulaeiones, en el
térax, en los hombros, y rodillas, mas inteusos, principalmen-
te, cuando caminaba durante largo tiempo, de los que ain pa-
dece con alguna frecuencia. Dice el enfermo que las deforma-
ciones de los codos, manos y dedos, algunas de ellas fueron
producidas por violentos estiramientos, en sus viajes se hicie-
ron més notables, y creyendo que el clima de Arequipa influia
en la acentuacién de estas deformaciones, y de los ruidos de
oido, regresé en 1929 a su pueblo. En el viaje sufrié mucho
caminando dias enteros a pie por la cordillera sobre unieve de
medio metro de altura, Los zumbidos de oidos no desaparccie-
ron aunque le parecia que habia mejorado en Ja percepcién de
los sonidos, y de la visién,

En los afos siguientes sufre de grippe, y después en 1931
de neumonia que lo deja completamente extenuado; entonces
vuelve a presentarse Ja erupcién que desaparece con los ba-
fios termales que tomd en Pincahuacho. Pero le parece que los
bafios le afectaron el -cerebro, ya que desde que tomé otra vez
esos bafios sinti6 mas fuertes ruidos en ambos oidos, mareos,
y disminueién de la visién por los dos ojos. Agrega el enfer-
mo, que con el trascurso del tiempo han progresado en inten-
sidad los ruidos en los oidos hasta el estado actual en que se
asemejan a un conjunto de ruidos extrarnos; estos ruidos cons-
tituyen la ‘méis constante preocupacién del enfermo; y afirma
que la intensificacién de esos ruidos ha seguido marcha para-
lela con la sordera que progresivamente ha llegado a ser to-
tal; la vision ha disminuido considerablemente, sobre todo por
o1 ojo derecho. Refiere el enfermo que también tuvo diarreas,
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ya simplemente excrementicias, ya con moco, y que éste al-
gunas veces fué de color negro; la ultima vez que tuvo dia-
rreas fué en el mes de Setiembre del abo anterior.

Insiste en decir que en ¢l cerebro ha sentido sensaciones
extraiias ‘que antes de 1932 no sentia. Dice que ha sentido prin-
cipalmente en el centro del érianeo, como si se vaciara alguna
parte de la masa encefalica, que esa sensacién se acompanaba
de dolor que sentia en la regién frontal, algunas veces con
propagacién a la regién posterior del craneo, y otras veces ha-
¢ia uno y otro de los temporales. Agrega que, generalmente
después de algiin trabajo manual, y hasta de lectura se sentia
wmuy cansado y con fiebre, y que notaba (ue entonces los ruidos
se acrecentaban, y sentia como si crepitase algo en el interior
del eranco. El. cansancio, la depresién que s¢ presentaba con el
menor esfuerzo que hacia, le dejaba agotado y presentindose
entonces, frecuentemente salida de sangre por la nariz.

En 1933 sufre una violenta emocién con la muerte casi re-
pentina de su padre. Después se complica su vida por haberle
tocado afrontar los asuntos que aquél dejaba pendientes. A me-
diados de ese afio sufre un sincope, que describe diciendo, que
repentinamente sintié mareos, obnubilacién visual, y tuvo la
sensacién de que tenia un movimiento rotatorio, que daba vuel-
fas sobre si mismo, ¥y cayd bruscamente al suelo; este sincope
desaparecié transcurrido brevisimo tiempo, pero sc repitié dos
veces, habiéndole parecido algunas veces que iba a ser aco-
metido del sincope, dice que sblo cerrando los 0jos, presionan-
dolos con las manos, o agarrindose de algin objeto, pudo evi-
iar caer al suelo, y el sincope.

En estas -condiciones contrajo nuevas cnfermedades, en-
tre ellas una especie de inflamacién gastro-intestinal, que en
forma epidémica atacé a los pobladores de la regién en que
vivia, enfermedad en que los sintomas predominantes eran
nauseas, vimitos, y principalmente la diarrea de corto tiem-
po de duracién (esa enfermedad parece tener cierta similitud
con la gastro-enteritis cpidémica que se observé en esta Capi-
tal en el afio 1935).

También insistentemente hace presente, ¢ue tanto en su
vida de colegial, como en el hogar, o la sociedad, ha tenido con-
ducta ejemplar, sin vicios, ni escindalos, que ha gulado sus ac-
tos 1a mas rigida moral, y la buena educacién; relieva que por
convieeidn, y por no agradarle se excusaba siempre de tomar li-
cor, y esto no obstante de que alguna vez que tomé dos o tres
vasos de cerveza, o de vino, u otro licor, not6 que oia maés,
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y que sus oidos parecian reabrirse. De tabaco y coca, tampo-
co ha hecho uso. En cuanto a la vida sexual, ha sido muy mo-
derado. Niega enfermedades venéreas.

Ha sido v es muy aficionado a la musica; tocaba hasta
hace poco guitarra, y dice que para oir lo que tocaba aplicaba
la guitarra al mentén, a la frente o a la apéfisis mastoides, ya
que en otra forma no oia.

Enfermedad actual—La enfermedad se remonta a mucho
tiempo atras, ya que se incia con la falta de crecimiento, con
la forma especial de su craneo que constata desde su infancia,
y com las alteraciones articulares y Oseas que sufre por trau-
matismos no muy fuertes. También es sintoma inicial de su en-
fermedad el color azul de sus esclerdticas que presenta sin mo-
dificacion desde su primera edad, y también es sistoma de su
enfermedad actual el adelgazamiento de sus huesos, y atrofia
de los misculos de sus miembros superiores e inferiores. Pero
para el enfermo constituyen la enfermedad actual, por la que
ha hecho viaje desde Apurimac, los ruidos de oidos y la sorde-
ra progresiva; dice respecto a ésta, que cuando se le hablaba
de cerca, y en voz alta, ola hasta hace poco tiempo, pero que
después 1 sordera se ha vuelto total; los ruidos de oidos que
siente constituye su mayor mortificacién; dice que ultimamen-
te semejan al ruido que produce la caida del agua de los rios,
que otras veces semejan silbidos o chillidos de insectos, y que
esos ruidos aumentaban considerablemente con el ejerciein
muscular, o con el trabajo intelectual.

Ha notado que los ojos se le han proyectado hacia adelan-
te, y la visién ha padecido alteraciones en cuanto al color de
Ios objetos, que estos los veia frecuentemente mis por el ojo
derecho de color de humo blanco, que con el izquierdo ve man-
chas, a lo que atribuye la disminucién de la vista. En la vi-
sién de objetos luminosos, como la luz de una limpara eléctri-
ca o de una vela encendida, dice que con frecuencia bha nota-
do que cada ojo la ve separadamente, por lo que cuando mi-
ran los dos ojos la visién de un foco luminoso es la de dos, pe-
ro de distintas dimensiones, uno grande. el que corresponde
al ojo izquierdo, y el otro casi la mitad del primero, pero es-
ta es atin méis de lo que deberia ser normalmente en su dimen-
sién apreciada por un 0jo sano; este fenémeno ha venido a ob-
servar ya en Lima.

Reafirma que hasta su salida del pueblo en gue vivia oia
_cuando le hablaban de cerca, en voz alta, reconociendo perfec-
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tamente la voz del que le hablaba, y que en el viaje a la Capi-
tal perdié el oido casi por completo.

A la enfermedad actual se refieren la falta de fuerzas, la
astenia que es constante, y su intranquilidad y emotividad,
reaccionando por la més minima emocién con movimientos de
los miembros, gestos diversos, niuseas, voémitos, temblores de
los miembros superiores, y aUin insomnio, todo lo que pone de
manifiesto la facil excitabilidad de su sistema nervioso vegeta-
tivo. Los dolores muculares, y articulares, de que padece con
méas frecuencia e intensidad que antes, sobre todo en la parte
superior del hemitérax izquierdo, y en las regiones lumbares,
se refieren también a la enfermedad, lo mismo que la frecuen-
cia de la miceién, con gran cantidad de orina, la que deja
abundante sedimento de color amarillo y de olor un poco fé-
tido.

Puede retenerse coumo importante de la anamnesis del en-
fermo: que su padre tenia las esclerdticas azules, que su pa-
dre y algunos de sus hermanos han tenido casi su misma es-
tatura, y que tenian la cabeza de la misma forma que la del
er-fermo, ¥ que uno de ellos tenja también como el enfermo
exoftalmia bilateral, y también trastorno de excitabilidad
nerviosa; que ha padecido infecciones diversas en su infan-
cia, adolescencia y juventud; niega enfermedades venéreas,
Ja ingestién de aleohol, fumar tabaco, y chacchar coca.

Que desde la edad de ocho anos ha tenido deformaciones
de las extremidades, primero de las inferiores, por traumatis-
mos que dice haber sufrido que originaron trastornos tréficos,
y de las venas, siendo éstas muy destacadas principalmente en
los miembros inferiores;. '

que desde su pubertad ha presentado atrofia muscular que
es muy destacada, especialmente en los antebrazos y manos, y
deformaciones (seas en los maleolos, en las articulaciones de
los codos, dedos de las manos, y en los pies;

que a los gquince afios empieza a sufrir del oido y de la vis-
ta; que la audicién en el curso de eineco afios progresivamente
ha deerecido, y lo mismo la visién, que desde el afio 1931 ha
tenido manifestaciones subjetivas que las refiere al cerebro,
consistentes en ruidos diversos; también ha tenido mareos y
nauseas;

que ha perdido el equilibrio en tres crisis agudas, en for-
ma de sincopes; ,

que ha observado en algunas oportunidades, que ha ex-

51
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pulsado moco intestinal de color oscuro, aun negro, y de mal
0161‘; ’ .

que los trastornos tréficos se han acentuado, especialmen-
te, en las extremidades;

que ha tenido, y tiene astenia muy intensa, sintiéndose el
enfermo completamente inhabilitado para hacer esfuerzos fi-
sicos y aun mentales, con los que aumentan los sintomas sub-
jetivos; '

que ha tenido epistaxis frecuentes;

que ha padecido dolores 6seos, musculares y articulares;

Yue ultimamente ha tenido temblores en las manos, e in-
somnio. '

LEzxamen Clinico—~Se constata que el enfermo ha tenido
un desarrollo deficiente, es de muy mediana estatura, 1.45; ti-
po displasico de Kretschmer, las medidas de sus miembros,
térax, abdomen revelan que el enfermo es de tipo constitucio-
nal mixto de Viola; variedad C o braquitipo deficiente de Bar-
bara; se eobserva que tiene marcada desproporcién entre el
craneo y la cara; de extremidades marcadamente adelgaza-
dns en sus partes distales. Sistema piloso de regular desarro-
Ilo. En los ojos se constata que son prowinentes los globos ocu-
lares, o sea ccn marcado exdftalmo bilateral; el enfermo dice
sentir sensacidon de presién en las 4rbitas; se observa muy dis-
creta desigualdad pupilar; pterigién externo en ambos 0jos;
el exoftalmo y la mirada fija dan a la cara del enfermo cierto
parecido con la fisonomia de los atacades de la enfermedad de
Basedow, pero no tiene signos oculares, tales como: mayor am-
plitud de la hendidura palpebral, retraccién del piarpado su-
perior, (ue, como se sabe, estA vinculada al aumento del tono
del musculo liso tarsalis superior, inervado por el simpético,
descrito en el parpado por Miiller que se une con el musculo
estriado elevador del péarpado; no teniendo el enfermo retrac-
ci6n del parpado superior, no se constata en el enfermo la des-
viacién del parpado superior o sea el signo de Dalrymple,
ni se obsreva que ocluida la hendidura palpebral por los
parpados, éstos tengan temblor, ni tampoco tiene el enfermo
nistagmus espontineo, frecuente también en los gque padecen
enfermedad de de Basedow, ni el signo llamado de Grafe,
consistente, como es sabido, en que haciendo que el enfermo mi-
Te hacia abajo, eb parpado superior no acompafia en su des-
censo al globo ocular como uormalmente, sino que se detie-
ne y Se eleva, y entonces se destaca entre su borde y el borde
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superior de la cérnea una porcién méas o menos ancha de esi
clerdtica, Es pues, una verdadera disociacién, la que se cons-
tata en los enfermos de Basedow, entre los movimientos del
parpado, y los del globo ocular, ¥y la vincula Bauer y otros In-
vestigadores a hipertonia del musculo elevador del parpado
superior, y también sefalan la misma vinculacién para el mo-
vimiento rapido de ascenso del globo ocular con relacién al
parpado superior que verifican los enfermos atacados de en-
fermedad de Basedow cuando se les hace mirar hacia arviba,
es tan rapido ese movimiento de ascenso del globo ocular gue
ostensiblemente precede al movimiento del parpado en los
enfermos de Basedow, es innegable que en esos enfermos hay
falta de sinergia, epntre los misculos propios del ojo y los ‘de:
los parpados. No se constata en el enfermo el signo de Joffroy,
que se sabe, se revela en los enfermos de Basedow (ue lo pre-
sentan, por alteracion de la sinergia, ya que como se recorda-
ré en el individuo normal, cuando eleva los 0jos, hay una con-
traceién del mutseulo frontal, en tanto que con frecuencia fal-
ta esta contraceién en los enfermos de bocio exoftdlmico; se
ha constatado en el enfermo poco parpadeo, o sea el signo que
Bauver con su gran autoridad remarca que se presenta a lo
més, en la tercera parte del total de enfermos de bocio excf-
tdlmico, y que atin por el contrario se obscrva parpadeo ra-
pido; en un gran ndmero de esos enfermos., Ha sido encontra-
do normal en el enfermo el poder de convergeucia, que se re-
cordard se explora haciendo converger la mirada del. paciente
en un dedo, por ejemplo, viéndose que uno de los ojos en lugar
de mirar hacia el dedo, mira al Jado opuesto. Moebius tiene se-
mnalado que en los enfermos de bocio exoftilmico cuyos ojos pre-
sentan csta falta de convergencia, debe corsiderarse como que
estd debilitado el poder de convergencia, por el hipertiroidismo;
pero Bauer dice al respecto que debe interpretarse como un es-
tigma de degeneracién coustitucional, y no como sintoma de
hipertiroidismo.
~ In el enfermo si bien la convergencia no es rapida se de-
be a cierto grado de miopia. Por lo demés, la investigacién
de esta posible alteraciéon de la convergencia, y de otros sig-
nos oculares que presentan los enfermos de bocio exoftilmico
La sido muy dificil por la total sordera del enfermo.

Después del exoftalmo, de la mirada fija, y del brillo que
tienen los ojos del enfermo, lo méas destacado que en él se ob-
gerva es el color azul grisiceo de sus esclerdticas.

El examen oftalmolégico del enfermo practicado por el
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Profesor Doctor Jorge Valdeavellano dié el siguiente resulta-
do: ‘“‘Miopia de ambos ojos. Fondo de ojo, en relacién con ese
vicio. de refraccién. Visién central, normal’’.

La cabeza es de forma redondeada, aplanada en la bé-
veda, y prominentemente se destaca: abultamientos en el ocei-
pucio, en la regién frontal, y principalmente en las regiones
parieto-temporales, que hace se destaque la extremidad supe-
rior de las orejas que se proyectan hacia afuera casi en Angu-
lo, sobre su insercién en el craneo.

Los dientes se observa que estin mal Implantados, de dis-
tintag dimensiones, mal conservados, y que faltan muchos.

El térax parece aumentado en relacién a los miembros;
tiene el apéndice xifoides deprimido en su base.

En las piernas se destacan las dilataciones de las venas, v
hacia la parte inferior cicatrices extensas hiperpigmentadas,
Y con engrosamiento acentuado de la piel.

La osificacién se ha constatado que es normal, Los hue-
sos de las piernas se constatan a la palpacién adelgazados, y
de superficie irregular, con depresiones y elevaciones a nivel
de las diafisis, pero las epifisis se ven y se tocan engrosadas,
principalmente los maleolos internos, los que estin verdadera-
mente ensanchados y se destacan las diafisis adelgadadas. Pies
desviados hacia afuera del eje medio, los dedos aelgazados, con
extremidades redondeadas, talén prolongao hacia atrds. Los
miembros superiores también se constatan de menor grosor
que normalmente y con los correspondientes huesos adelgaza-
dos, principalmente las diafisis, haciendo relives acentuados
las epifisis; los musculos de los brazos, antebrazos y manos
estan atrofiados, sobre todo los de las manos, es tal esta atro-
fia que son planas las palmas de las manos, habiendo desapa-
recido los relieves tenar e hipotenar. Ademds, se constata mar-
cada desviacién del eje de la mano hacia adentro, y los cuatro
altimos dedos desviados en arco de circulo de concavidad ex-
terna; esta deformacidén es menos destacada en los dedos de
lJa mano izquierda; en una y otra mano se vinculan estas de-
formaciones a la atrofia de los musculos correspondientes.

El enfermo tiene hiperexcitabilidad del sistema nervioso
vegetativo, objetivindose destacadamente en el aparato cir-
cnlatorio por taquicardia, que ha cedido ampliamente a la me-
dicacidén adecuada. Las pulsaciones que se constataron antes
del tratamiento en nimero de 110 por minuto, después se han
estabilizado entre 65 y 75 por minuto. &1 pulso regular, peque-
no, tensién arterial medida en la humeral derecha con el es-
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tigmo-manémetro de Pachon es: sistélica: 12, diastélica: 6,
media dindmica: 8, indice oscilométrico: 2; arterias blandas,
se¢ deprimen facilmente. No se percibe el latido de la punta del
corazén a la inspececién, ni a la palpacion. Los latidos son nor-
males, Ginicamente, aumentada su frecuencia.

No sb6lo el sistema vago-simpitico estd alterado en el en-
fermo, sino todo su sistema nervioso que es de una marcada
inestabilidad, domina en él un estado de excitacién de su sis-
tema nervioso interrumpida por manifestaciones de abati-
mijento, de duracién prolongada.

La piel del enfermo es fina, adelgazada, rojiza, y . casi
siempre htimeda.

No se presenta en el enfermo signo alguno de infantilis-
mo. Son normales los caracteres sexuales secundarios.

Dolorabilidad persistente en el térax, parte postero-supe-
perior de ambos hemitérax.

El enfermo tiene sordera total, no es posible que perciba
sonido alguno, y més todavia, aunque es de regular inteligen-
cia, no llega a darse cuenta de lo que se le dice, ni afin con la
mimica adecuada que es de ‘fhecil captacién por otros sujetos
gue padecen también saordera total,

El examen del oido practicado por el Profesor Doctor
Juan J. Mostajo, di6 el siguiente resultado: ‘‘oto-esclerosis’’.
Iin el examen de la nariz, de los senos y de las amigdalas: ‘‘si-
nusitis y amigdalitis supurada’’. ’

Se constatan en las regiones inguinales, ganglios de pe-
quebas dimensiones, duros e indoloros. '

Del lado del aparato respiratorio, el enfermo tiene tos con
expectoracién mucosa, con estrias purulentas; y en el examen
s6lo se anota aumento de sonoridad en ambos hemitérax, con
algunos estertores roncantes diseminados, y respiracién dis-
cretamente soplante en la parte postero-superior de ambos he-
mitérax. o

El metabolismo de base del enfermo fué 70.

Los exiamenes de la sangre del enfermo dieron los resul-
tados siguiente: Tiempo de coagulacién: 18 minutos; tiempo
de sangria: 2 minutos, Reaccidn de Wassermann y de Kahn:
negativas; cantidad de Grea por litro: 0.26 gramos; de gluco-
sa por litro: 80 centigramos; caleio: 15 mlgr. % ; fésforo: 2.5
n:lgr. % ; fosfatasas del suero 21 por mil; numeracién globular
v hemograma de Schilling: Hematies: 4.560.000; Leucocitos:
4.900; Poli-nucleares neutréfilos: 69 % ; Polinucleares eosiné-
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filos: 4 % ; Plinucleares baséfilos: 1 % ; Monocitos: 6 % ;
Linfocitos: 20 % ; Abastonados: 18 % ; segmentados: 51 %. El
Juaboratorio del Hospital Dos de Mayo en el que se han hecho
los anAlisis concluye con estos datos: ‘‘desviacién nuclear de-
generativa; neutrofilia, eosinofilia’’.

En el andlisis de orina no se encontrd elemento anormatl
alguno y fueron encontrados sin alteracién las eliminaciones por
ciento de los elementos normales. No se constata pues en el
enfermo, hipercalciuria e hiperfosfaturia, como es frecuente
constatar en los que tienen la enfermedad de Reckinghausen.

En las heces no se encontraron parésitos intestinales, i
huevos de ellos.

. No fué posible investigar en el enfermo la cronaxia, ni
las reacciones de sus miseulos y nervios a las corrientes eléc-
trieas.

En el examen radiografico sc constaté los huesos de las
extremidades adelgazados (figura 1), con zonas de decaleifi-
cacién bastante extensas, y prominentes los huesos del craneo,
frontal, temporales, y el occipital en su parte inferior; tiene
el crineo la bdveda algo aplastada, y su forma es casi la es-
férica; es el eraneo de rebordes de Apert (figuras No. 2 y 3).

En los deméas d6rganos y funciones el examen somatlco no
puso de manifiesto alteracién alguna.

144

Figura No. 1

Destacandose en el eunfermo el_color azul de las escleréti-
cas, la sordera precoz por oto-esclerosis, el erdneo de rebordes
de Apert, el diagnéstico de enfermedad de Liobstein es funda-
do en esos sintomas que presenta el enfermo. Ademés, contri-
buye a afirmar ese diagnéstico, el antecedente de que su padre
y algunos de sus hermanos tienen las esclerdticas azules, y ca-
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beza de la misma forma que la del enfermo, lo que comprueba
que es enfermedad familiar la que padece el enfermo y, que
seguramente se ha transmitido por herencia directa del padre,

Yigura No. 2

aunque ha podido ser transmitida de la madre, y de una u
otra procedencia, como afirman los investigadores, pueden pre-
sentarla los hijos, como en la familia del enfermo, o las hijas;

Figura No. 3

es de remarcar que la herencia es directa y continua, es de-
cir, que los sujetos de una familia en gue hay algunos miem-
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bros que no padecen enfermedad de Lobstein tienen descenden-
cia en la que no se presenta la enfermedad.

Se considera que la forma del craneo que tiene el enfer-
mo es una de las manifestaciones ostensibles de los que pade-
cen enfermedad de Lobstein, pero es también, y de frecuen-
cia mayor, el color azul de las esclerdticas, que se considera
el sintoma principal, y ha sido constatado en los miembros de
varias generaciones de atacados de la enfermedad de Lobs-
lein; es también muy destacado, ya que inmediatamente, ¥
del modo mas sencillo se constata. Es muy intenso el color
azul de las esclerdticas del enfermo, y, como se consigna en
su historia clinica, se asocia a la sordera por oto-esclerosis, y
a la forma tan espeecial del créneo, casi esférico, con la regién
frontal prominentemente abombada, y también prominentes
las regiones temporo-parietales, con aumento considerable del
didmetro bitemporal, aplastamiento de la béveda y, como se
ve en la radiografia (Figs. 2 y 3), con el occipueio prominen-
te, Jo mismo que las regiones temporo-parietales y las fronta-
les, lo que hace el crianeo de rebordes que ha sefialado Apert
en los que padecen enfermedad de L:obstein.

El enfermo tiene acentuada laxitud de los ligamentos ar-
ticulares, principalmente de los codos, puiios y rodillas, la que
permite una exagerada extensién, como no se hace en los su-
jetos normales. Esta alteracién de los ligamentos articulares
ha sido sefialada también en los que padecen enfermedad de
Lobstein. A la laxitud de los ligamentos debe referirse las
luxaciones y entorsis que ha padecido el enfermo, lo cual tam-
Lbién es frecuente en los que tienen enfermedad de Lobstein.

En el enfermo no se destaca la fragilidad 6sea, apenas si
ha tenido una fractura casi espontanea, y producida por un
traumatismo que no habria producido fractura en un normal,
en las mismas condiciones. Verdad que el enfermo tiene los
huesos adelgazados y decalcificados, principalmente en las dia-
fasis, y elevada la cifra de calcio en la sangre, como los que
padecen de fragilidad ésea, pero el enfermo no tiene verdade-
ramente esa fragilidad, aunque sus huesos tienen osteoporosis
destacada, como se aprecia en el examen radiografico. De mo-
do que el enfermo por no haber tenido fracturas miltiples no
seria el ‘‘hombre de vidrio’’, como denomina Apert a los
que padecen la osteopsathyrosis de la enfermedad de Lobstein.
No es de sorprender que el enfermo no presente fragilidad
6sea, ya que los investigadores en los tiltimos tiempos han ob-
servado que no se presenta en todos los casos; que si bien fué



DE CIENCIAS MEDICAS ' 43

sehalada la fragilidad ésea por Lobstein, como uno de los sig-
nos caracteristicos de la enfermedad que lleva su nombre, no
es constante su presencia en los enfermos observados, y algu-
nos desde la edad adulta ya no tienen fracturas. Por lo demés,
la fractura que presentd e} enfermo, fué de un hueso de uno
de los miembros, o que es frecuente en estos enfermos; la frac-
tura del enfermo no le produjo grandes dolorés, ni desplaza-
miento de los fragmentos, consolidé rapidamente, con completa
restitucién, al extremo de que, en la radiografia no era posi-
‘ble localizar en qué parte del hueso se produjo esa fractura.

Con esas caracteristicas sintomatoldgicas y evolutivas que
presenta la fractura del enfermo hasta la curacién, han sido
también observadas las fracturas en los enfermos que padecen
enfermedad de Lobstein.

La atrofia muscular que es ostensible en el enfermo, tam-
bién la presentan segiin los investigadores los sujetos que tie-
nen enfermedad de Liobstein.

El enfermo tiene otras alteraciones ademis del eolor azul
de sus escleréticas, de la forma de su cabeza, de la oto-esclero-
sig, y de las alteraciones nerviosas y 6seas. Xsas otras altera-
ciones son correspondientes a trastornos endocrinos. La exof-
-talmia que tiene el enfermo, la excitabilidad de su sistema ner-
vioso, por la méas minima causa, la piel suave, sudorosa,-y la
elevacién de su metabolismo de base, corresponden a una alte-
racién de la gldndula tiroides, a3 un hipertiroidismo. El enfer-
mo no tiene aumentada de volumen su tiroides, y es posible que
su funcionamiento se encuentre estimulado por el mayor fun-
cionamiento del 16bulo anterior de su hipéfisis, es decir, que
tendria la hipoéfisis acentuada su accién tirotropa, porque pro-
duciria en cantidad la hormona tiro-estimulina, y asi se ex-
plicarian los marcados signos de hipertiroidismo que se cons-
tatan en el enfermo, '

Ademé4s, también tiene el enfermo decalcificacién en 10s
huesos de su esqueleto, y principalmente, aumentada la can-
tidad de calcio en su sangre, ¥ baja la cantidad de fésforo; ha
sido posible tener una apreciacién de las fosfatasas de su sue-
ro, las cuales segiin el analisis practicado por el Profesor Vita-
liono Manrique llegaron a 21 por mil, seglin Bodanski, es de-
cir que se habrian encontrado aumentadas, y con la elevacién:
de la cifra del calcio y la descendida cifra del fésforo corres-
ronden a una hiperfuncién de sus paratiroides. El enfermo.
tendria pues hiperfuncién de sus glandulas paratiroides, lo

que ha sido senalado dltimamente por Carriere y otros inves-'
6
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tigadores, en enfermos atacados de la enfermedad de Lobstein,
habiéndolos sefialado otros investigadores, con insuficiencia
paratiroidiana, los que, seguramente, no tenianm en su sangre
el ecalecio aumentado y el fésforo disminuido. Ahora la hiper-
funcién de las paratiroides ha sido considerada vinculada a
alteracién adenomatosa de las mismas, aunque también puede
ser influyente la alteracién de la hipdfisis que produciria en
exceso por su lébulo anterior la hormona parato-estimulina.

Puede copsiderarse vinculada a alteracién endocrina la
talla menos que mediana del enfermo, aunque no corresponde
realménte a la talla de un enano, aun sin considerar con Pag-
niez, a un sujeto enano cuando tiene talla de menos de 1m. 30;
en su acepeion més general, el enano es un sujeto de talla in-
ferior a la talla mediana de los sujetos de la misma edad y de
la misma raza, y por lo tanto, este enfermo que tiene una
ferior a la talla mediana de los sujetos de la misma edad, y de
la misma raza, deberia considerarse que se acerca a ena-
no, o por lo menos, sedalar que no tiene la talla de desa-
rrollo normal. Debe bhacerse notar que el enfermo tnica-
mente tiene muy mediana estatura, y sélo con no muy jus-
tificada exageracién podria hablarse en él de enanismo, que
Gnicamente podria corresponder al enanismo hipofisario, si
se tieme presente que las partes wméas distales de sus miembros,
manos y pies, son de dimensiones algo reducidas, pero no tie-
ne signos de infantilismo, ni otro signo de enanismo hipofisa-
rio, ni siquiera alteracién del desarrollo de los caracteres sexua.
les secundarios; por consiguiente, no es posible pensar que las
discretas alteraciones morfoldgicas del enfermo correspondan
al enanismo. No obstante esto, siendo la morfogenesis, el desa-
rrollo normal del organismo, presidido por glandulas endocri-
nas, sin que aun se pueda considerar de un modo absoluto que
correspode integramente la graduacién del desarrollo a una
hormona, la més vinculada es la hormona somatotropa, la hor-
mona del crecimiento del lé6bulo anterior de la hipéfisis, y en
consecuencia seria el 1ébulo anterior de la hipdfisis el que in-
fluenciaria el desarrollo individual. Siendo esto asi, en el su-
jeto que no alcanza a temer la talla normal, debe légicamente
pensarse en la posibilidad de una alteracién de la antero-hipé-
fisis, y asi en este enfermo, si él y los miembros de su familia,
mo alcanzan sino talla menos que mediana, ello debe imputar-
Se a una alteracién de la antero-hipéfisis en la producecién de
esa hormona somatotropa, para lo que no siempre es necesa-
rio que exista formacién tumoral en la hipéfisis; puede pro-
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ducirse ese trastorno del desarrollo por reaciones funcionales
de la hipéfisis, y asi podri ser la alteracién de la hipéfisis en
la produccién exagerada de las hormonag tiroestimulina y pa-
rato-estomulina, que acrecientan respectivamente el funciona-
miento de la tiroides y paratiroides del enfermo, la que pro-
duce los sindromes correspondientes bien destacados en el
mismo, de hipertiroidismo y de hiperparatiroidismo, Suficien-
tes serian entonces esas perturbaciones reaccionales de la hipd-
{.¢is para considerar que el enfermo tiene alteraciones plurin-
glandulares endocrinas, tiroides, hipéfisis, paratiroides, aun
s considerar la alteracién del desarrollo del enfermo vinecu-
lzda a la disminuida secrecién de hormona somatrotopa del 16-
bulo anterior de la hipdfisis. Con estas alteraciones endocrinas,
rcitero, han sido observados algunos sujetos que padecen en-
fcrmedad de Lobstein.

E1l enfermo tiene como se vé la sintomatologia de lo més
completa que se ha sefialado en la enfermedad de Lobstein.

No se puede considerar que el enfermo padezca fnica-
mente una enfermedad de la paratiroides gue, por la decalci-
ficacién del esqueleto, elevacion de las fosfatasas, el aumento
del caleio en la sangre y disminucién del fésforo en la misma,
corresponderia g la osteosis fibroquistica de Recklinghausen.
Pero en esta enfermedad presentan los enfermos tumores bru-
nos en los huesos, y no faltan las fracturas por la decalcifica-
cién general del esqueleto; tienen también osteitis fibrosa, que
no presenta este enfermo, que tiene la sordera por oto-esclero-
cig, las esclerdticas azules, y el cridneo con rebordes, que no
tienen los enfermos que padecen la osteosis fibro-quistica.

Tampoco puede considerarse que el enfermo padezca de
bocio exoftdlmico, ya que los atacados de esa enfermedad, no
presentan las escleréticas azules, sordera precoz por otoeescle-
rosis, erineo con rebordes, ni las alteraciones dseas y metabé-
licas en relacién al caleio y al fésforo como #ene el enfermo.
Si es verdad que en sujetos con hipertiroidismo se presentan
algunos huesos con osteoporosis, y Snapper sefiala que en en-
fermos atacados con la enfermedad de Basedow se ha encon-
trado atn osteitis fibrosa, no se presentan en los que padecen
hipertiroidismo el color azul de las escleréticas, sordera pre-
coz por oto-esclorosis, craneo de rebordes. No se considera, pues,
que el enfermo padezca esa enfermedad, aunque ciertamente
tiene un sindrome de hiperfuncién de la tiroides, pero no es
ésta la enfermedad principal del enfermo, sino la enfermedad
de Lobstein.
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No es el nanismo renal la enfermedad que padece el en-
fermo, porque si es verdad que tiene decalcificacidon del es-
gueleto, y talla muy mediana, pero éL no es un enano, y no tie-
ne sintoma de alteracién renal, y menos de insuficiencia renal
como tienen los atacados de nanismo renal,

Ademas, no puede pensarse en que el enfermo padezea la
enfermedad que tiene la fragilidad Osea como manifestacién
clinica infallable. Asi no se pensari que padezca la enferme-
dad denominada displasia periostal de Porak y Durante, u o0s-
teogenesis imperfecta de Vrolick, aunque tltimamente estiman
los investigadores que es la enfermedad de Lobstein, que se
presenta antes del nacimiento; efectivamente ya en la vida in-
trauterina ha hecho su aparieién, lo que no ha ocurrido en es-
te enfermo en que la enfermedad que padece se ha presentado
después del nacimiento, sélo al aproximarse lar pubertad, de-
sarrolldndose hasta en la mayor edad que tiene actualmente.
Tampoco presenta el enfermo los miembros cortos, como el de
la observacién No. 16, por displasia periostal congénita, prin-
c¢ipalmente porque los huesos estan encorvados, el .crianeo de
consistencia blanda, membranosa, que lo presentan desde el
nacimiento, con sélo algunas zonas de calcificacién que se am-
plian después rapidamente, aunque la ecabeza ‘queda ancha
transversalmente, como la del enfermo, y voluminosa con re-
lacién al resto del‘ cuerpo; pero esos nifios se desarrollan mal,
el mayor ntGmero no sobrevive mis que excepcionalmente, y
mueren sin que generalmente manifestacién ostensible sefale
la causa de la muerte. No puede pues tener cabida la sugeren-
<ia de que el enfermo padezca la displasia periostal Gltima-
mente considerada como una forma de la enfermedad de Lobs-
tein, ya que inciestionablemente se ha desarrollado en el en-
fermo después del nacimiento, y la displasia tiene su desarro-
llo durante la vida intrauterina.

No puede atribuirse al raguitismo la sintomatologia del
-enfermo, ya que el raquitismo no es enfermedad familiar, pue-
-den presentarla algunos miembros de upna familia que han su-
frido influencias dafiinas, principalmente de una alimenta-
cién defectuosa; los trastornos (ue constituyen el raquitismo
‘se tratan eficazmente, como se sabe, con la vitamina D, lo que
no pasa con los trastornos del enfermo, que padece enferme-
dad familiar. Ademas, en el raquitismo estd alterada la osifi-
cacién, en tanto que en el enfermo, es normal como ha sido
-seflalada en todos los enfermos atacados de la enfermedad de

Lobstein.
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Por supuesto, que la edad del enfermo hace que no se
pueda tomar en consideracién la posibilidad de gque padezca
osteoporosis senil. Como se sabe, la fragilidad 6sea, es frecuen-
te en las personas de edad, las que con frecuencia, por minimo
traumatismo, se fracturan los huesos, siendo la fractura en
parte esponjosa de los huesos, y la mas frecuentemente obser-
vada en los viejos, es la fractura del cuello del fémur. Pero
.aparte de la edad, el enfermo tiene el color azul de las escleré-
‘ticas, el crdneo de rebordes, y los otros sintomas que no pre-
sentan los que padecen osteoporosis senil, Es pues la enfer-
.dedad de Lobstein la que padece el enfermo.

Ahora debe indicarse en la etiologia de la enfermedad de
-este enfermo, la particular alteracién congénita del mesenqui-
ma, que determina las manifestaciones que se constatan en hue-
sos, esclerdtica, articulaciones, la que se vincula a ecausa
luética. En buen niimero de enfermos atacados de la enfer-
medad de Lobstein se sefiala esa vinculaeién, y en este enfer-
mo también deben considerarse sus alteraciones relacionadas
scom la etiologia heredo-luética, no siendo posible desechar esa
etiologia porque la reaccion Wassermann ha sido negativa, ya
(ue en buen niimero de casos de heredo-sifilis tardia la reac-
~cién de Wassermann es negativa. Es de recordar en apoyo de
Ja frecuencia de la etiologia heredosifilitica de la enfermedad
de Liobstein, que no es poeo frecuente en clinica la observacidn
~de enfermos heredosifiliticos, que tal vez no tienen el sintoma
~destacado de la enfermedad de Liobstein, el color azul de las
~esclerdticas, pero si algunos de los otres sintomas, sebalados
en esa enfermedad: sordera, talla pequefia, fragilidad ésea,
-Jeformaciones Gseas, atrofia muscular, ete.

Es de relievar que ya no es considerado como sintoma car-
dinal la osteopsathyfosis, ya que buen ntmero de enfermos
«que padecen la enfermedad de Liobstein no la presentan os-
tensible en cuanto a que se presenten fracturas esponténeas,
pero las otras manifestaciones que se constatan siempre han si-
-do counsideradas correspondientes a heredo-sifilis, y por ello
la enfermedad de Liobstein en que se constatan tales manifes-
taciones se vincula formalmente a la etiologia heredosifilitica.

En cunanto al tratamiento a que seria sometido el enfer-
mo, deberia dirigirse al de las disfunciones glandulares, el que
‘se ha procurado hacer, con el tratamiento médico: reposo, ré-
gimen alimenticio, con moderada cantidad de proteina, y con
la medicacién por el yodo, esta sélo de prueba, y asi se ha con-
-seguido disminuir ostensiblemente las manifestaciones de su
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hipertiroidismo; aun se ba obtenido una baja apreciable has--
ta 12 miligramos por ciento del calcio en la sangre del enfer-.
mo para lo que habria tenido también influencia seguramente,
el tratamiento del hipertiroidismo, tnico al que ha sido some-
tido el enfermo. Esta baja del calcio, y el no tener el enfermo
fragilidad 6sea, ya que no ha padecido sino una fractura, ha
hecho que no se insista en recomendar gue inmediatamente sea.
sometido a una intervencién quirurgica en la que se exploren
sus paratiroides, y se extirpe la que se encuentra con sus célu-
las, destacadamente las principales, aumentadas de volumen.
El tratamiento de su heredosifilis tardia no se ha preconiza-
do en la distrofia hereditaria que tiene el enfermo vinculada
a agresiones de los agentes luéticos en sus antecesores; segu-
ramente no tendria accién eficaz instituido ahora despues de-
28 afos de nacido que tiene el enfermo.

Este caso de enfermedad de Lobstein, el primero diag-
nosticado en el Perd, tiene manifestaciones destacadas, otros
que hemos observado en clinica, tienen sélo esclerdticas azules,
como Unico sintoma o ademds algiin otro sintoma, pero no tie-
nen todos los sintomas que presenta este enfermo, y correspon-
den esos casos, seguramente, a formas larvadas de la enferme--
dad de Lobstein. Los enfermos que las presentan también son
heredoluéticos, como seguramente lo es este enfermo, que tie--
ne casl completa la sintomatologia, que los investigadores han
venido sebalando, sucesivamente, desde la época de Lobstein,.
en la enfermedad de este nombre.

Las -siguientes observaciones corresponden a enfermos de
clientela particular, y de otros nosocomios que el ‘‘Dos de
Mayo’’, y no ha sido posible, por razones muy explicables, se-
guirlos, como a este enfermo de la observacién No. 1; sin em-
bargo esas observaciones tienen los méas preciosos elementos.
sintomatolégicos para el diagnéstico de enfermedad de Lobs-
tein en los paclentes a que ellas se refieren.

OBSERVACION No. 2

E. S. A, de tres afos de edad; nacié a término, la madre
tuvo embarazo normal, parto terminado por versién motivada.
por presentacién de nalgas. Refieren sus padres que recién na-
cido el nifio durmié casi sin interrupeion seis dias; que con-
forme ha ido transcurriendo el tiempo han notado que no per--
cibe bien los somidos, que apenas si reacciona a ruidos muy in-
tensos; agregan que los especialistas les habian expresado que-
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hay en el nifio disminucién de la audicién. El nifio tiene ape-
tito. Es algo indiferente a la presencia de las personas gue
.aun frecuentemente se le acercan, como su papa y sus herma-
mos. Tiene observado su mami que desde la edad de seis me-
ses, buena parte del tiempo que estd despierto, ejecuta ince-
-santes movimientos de elevacién y descenso de sus miembros
inferiores, y los que parece no le ocasionan cansancio, no obs-
tante que varias horas seguidas ejecuta esos movimientos, con
cortos intervalos de tiempo en que no los ejecuta. Dice la ma-
ma que ninguno de sus otros hijos tienen las esclerdticas azu-
Tes, que sblo este hijo las tiene como ella, asi azules. Ademéas
la mami tiene otras manifestaciones de la enfermedad de Liobs-
teins, y estd consignada su observacién en la casuistica con
el No. 3.

En el examen que se hace del nifio se destaca apreciable
-aumento de volumen de la extremidad cefflica con ensancha-
miento transversal acentuado; son prominentes las regiones
frontales, temporo-parietales, y occipital; tiene el craneo del
midbito el aspecto del cridneo de rebordes de Apert, la béveda
wraneana no es acentuadamente convexa, més bien se constata
‘que es algo aplanada. Las orejas se destacan casi en angulo
recto. Lia cara del nifio es marcadamente redondeada, las cejas
son ralas, con las colas de las mismas con hipotricosis, estan
depiladas. De sus dientes tiene desarrollados los incisivos, los
camings y primeros molares, los deméas aun no desarrollan; el
cabello seco no muy abundante. Las escleréticas tienen mar-
scado color azul bien obscuro. El nifiito es pélido; sus miem-
bros algo engrosados pero sus carnes son de consistencia muy
Tlanda. Se constata en el nifio hipotonia muscular en casi to-
dos sus miisculos, principalmente, en los de los miembros infe-
riores, ademés tiene marcada relajacién de sus ligamentos ar-
ticulares por lo que puede hacérsele ejecutar amplios movi-
mientos articulares, asi es posible llevar su talén en contacto
<on el correspondiente canal isqguiotrocantéreo, y esponténea-
mente el enfermo leva sin dificultad alguna sus pies a sus la-
Thios, sin que se perciba oposicién de parte de los respectivos
‘misculos antagonistas. Ademas, no puede ponerse de pie el
nifo a pesar de tener tres anos de edad.

No ha sido posible obtener acerca del enfermo datos respec-
to a investigacidén de sifilis en la sangre o en-el liquido céfalo-
raquideo. Ni ha dado resultado positivo la investigacién de
sintoma alguno de heredolies en el nifio enfermo. Pero las
adteraciones del craneo y de las esclerdticas de acuerdo con lo
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afirmado por los investigadores pueden considerarse sintomas.
be heredolaes.

Por el color azul de las escleréticas, por el cridneo de re—
bordes, la hipoacusia, la hipotonia muscular, y la relajacion de
sus ligamentos articulares se diagnostica enfermedad de-
Lobstein, v

Por lo demads, corresponde el enfermo a una familia en la
que seguramente su madre padece de la enfermedad de Lobs—
tein

OBSERVACION No. 3

Sra. D, L. de A. de 44 afios, peruana, nacida en Lima,.
casada, ha tenido 13 hijos y tres abortos, dos de sus hijos mu-
rieron en los primeros afios de nacidos, antes de cumplir 5
afios, y otro de 16 anos con ataques subintrantes de epilepsia,.
enfermedad que padecié desde la edad de 4 afios. Uno de sus
bijos tiene las esclerdticas azules y otros sintomas de enfer-
medad de Lobstein, es el enfermo de las obs. No. 2. Menarquia
a los 12 anos, deSp{Jés ha tenido frecuentes atrasos de uno, dos
Yy tres meses en su menstruacién, pero que en general su flujo-
menstrual ha sido abundante, es decir no ha tenido verdadera-
mente amenorrea ni siquiera hipomenorrea, sino oligomenorrea,
lo que es frecuente se constate por alteraciones de insuficien-
cia genital vinculadas a insuficiencia hipofisaria. Por insufi--
ciencia genital primitiva es frecuente constatar hipomenorrea.
Ademas, dice la enferma que su libido, su sensibilidad sexual,.
su emocién sexual durante gran parte de su vida matrimonial
ha sido deficiente, esta inhibicién de la libido en la enferma
estaria también vinculada a alteraciones de origen hipofisario,
ya que es sabido que puede estar en aumento la libido en las.
insuficiencias ovéricas primitivas., Dice haber padecido neu-
monia en dos oportunidades antes de la pubertad, y que des-
pués con frecuencia ha tenido disnea al ejecutar los menores
esfuerzos; ha padecido también de asma bronquial. Sus par-
tos han sido normales, todos sus hijos racieron a término, &
excepcién del primero que naci6 antes de temer ocho meses de
gestaciéon. Su madre murié de eclampsia puerperal; padecia
de obesidad; su padre parecia tener alguna alteracién psiqui-
ca por la rara vida que llevaba, despreocupado de toda activi-
dad til, de todo trabajo que le hiciese aporte econémico, tan-
to mds necesario por ser pobre. No recuerda que su madre o
su padre tuviese las esclerdticas azules, ni tampoco sus once-
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hermanos, de los cuales murieron seis de mayor edad, de di-
versas enfermedades: del corazén, del cerebro, de la sangre, de
un tumor suprarrenal, de neumonia post-operatoria.

Dice que después del sexto alumbramiento noté6 que prin-
cipiaba a engordar pero que la gordura se ha acentuado, prin-
cipalmente, en el vientre, y regiones glateas, no habiendo en-
grosado proporcionalmente los miembros superiores e inferio-
res; dice que con frecuencia padece dolores de cabeza tipo Ja-
queca, que frecuentemente se tuerce log pies, es decir que pa-
dece entorsis quedéndole dolores persistentes en las articula-
ciones en las (ue padece esas entorsis por gran distensién de
los ligamentos articulares.

En el examen de la enferma sélo es posible constatar pa-
lidez de la piel; dientes de distintos tamafios, mal implantados
y con caries, y de algunos sélo conserva fragmentos; es des-
{acado el color azul de las esclerdticas; la obesidad es del tipo
adiposo-genital. Tensién arterial medida en la humeral dere-
cha con el sphigmomanémetro del Prof: Pachon: sintolica: 14,
diastélica: 8, indice oscilométrico: 4, tensién media dindmi-
ca: 9.

Se constata también. la facilidad con que puede hacer am-
plios movimientcs con sus articulaciones, asi haciéndole exten-
siébn forzada de la articulacién de la rodilla llega a poner la
pierna casi con el muslo en dngulo marcadamente ohtuso y ha-
ciendo la extensién forzada de la articulacién de la mano, lle-
ga a poner la mano en dngulo recto con ¢l antebrazo.

En el examen de sangre extraida estando la enierma en
ayunas. se constaté 13 miligramos por eciento de caleio, y 2 mi-
ligramos por ciento de fésforo.

Corresponde también en este caso el diagndstico a la en-
fermedad de Liobstein, que lo sustenta el color azul de las es-
cleréticas, la gran laxitud de los ligamentos articulares, por lo
que padece con frecuencia de entorsis, Su alteracién endocri-
ra es manifiesta por las alteraciones ininervales, hemditicas, y
por ser muy destacada su obesidad tipo de la que presentan
los que padecen el sindrome adiposo-genital, que se sabe co-
rresponde a deficiente produccién hormonal hipofisaria que
hace se produzca defectuasa distribucién de la grasa.

No ha sido posible obtener en este caso datos positivos res-
pecto a las-investigaciones de la ldes en la sangre o en el Ii-
quido céfalo-raquideo. Los datos de la misma infececién en sus
padres no son concluyentes, pero inducen a considerar la po-
sibilidad que padecian esa infeccién,
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OBSERVACION No. 4

E. S, de 26 aftos de edad, de raza blanca, nacida a térmi-
no, lactancia materna. Menarquia a los trece ahos, siendo Te-
gulares sus fuenstruaciones. Dice haber padecido durante su
menor edad de reumatismo poliarticular agudo; que hace un
ano padecié durante dos meses de fiebres que los médicos diag-
nosticaron como fiebre tifoidea, sin que ese diagnéstico hu-
biera tenido comprobacién con exidmenes de laboratorio; que
después ha continuado con fiebre, y doler intenso en el hipo-
condrio izquierdo. Dice que des:dle hace algin tiempo tiene
gran cansancio, falta de fuerzas, dolores en los huesos, y que
no puede hacer el mas minimo trabajo. Se constata que sus
dientes son muy friables, pues del mayor nimero ha desapa-
recido la mitad por haberse roto, segiin afirma la paciente.
En el sezcundo espacio intercostal derecho se constata soplo
diastélico rudo, y soplo también rudo y prolongado en el foco
mitral, con propagacién acentuada hacia la axila. Tensién ar-
terial en la humeral derecha, medida con el oscilémetro del
Profesor Pachén: sistélica: 10, diastélica: 8, indice oscilomé-
irico: 3.

Se constata que es de talla pecqueiia, de extremidades
adelgazadas, principalmente antebrazos, piernas, manos ¥
pies; la cabeza aumentada de volumen es muy destacada ¥y
también la prominencia del crineo, y que la cara parece atro-
fiada; la béveda del craneo es aplanada, prominente el ocei-
pital, y las regiones témporo-parietales, lo que hace mayor el
didmetro transversal. Las escleréticas tienen destacado color
azul. El bazo se palpa grande y doloroso. Es ostensible la in-
tensa palidez de la piel y de las mucosas. Se destaca acentua-
da hipotonia muscular en lag extremidades, principalmente,
en las .inferiores, y atrofia muscular, principalmente, en los
musculos de las extremidades inferiores.

Dice la enferma que con frecuencia ha padecido de en-
torsis en los pies, las que con frecuencia le producen dolores
con discreta tumefaccién de las articulaciones afectadas por la
entorsis, que seguramente se deben a la relajacién de los liga-
mentos articulares que se constata en la enferma.

Se diagnostica endocarditis lenta, diagndstico que com-
prucban los exdmenes de laboratorio. Se diagnostica también
enfermedad de Lobstein, diagndstico sustentado por el color
azul de las esclerdticas, su talla pequefa, la prominencia volu-
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minosa de la extremidad eefalica con crdneo de rebordes, la
hipotonia muscular, astenia, dolores, la atrofia muscular y la
hiperlaxitud de los ligamentos articulares que permite llevar
su taldon en contacto con su isquién.

Ha sido negativa la investigacién de la sifilis en la sangre
v en el liguido céfalo-raquideo. También ha sido negativa la
investigacién en la enferma de sintomas de heredo-lues.

En sus antecedentes familiares se destaca que la madre
tiene también el color azul de las esclerdticas, y tres herma-
nas también tienen sus escleréticas azules y son de talla pe-
gqueia y de prominente extremidad cefdlica, y estin consigna-
dos los correspondientes datos de cada una de ellas en las ob-
servaciones Nos, 5, 6, 7 y 8. Debo-de anotar que sus tres her-
manos no tienen las esclerdticas azules, aunque son de talla
" pequefia y de cabeza algo voluminosa, y wuno de ellos

padece de alienacién mental desde la segunda infancia. '

OBSERVACION No. 5

J. de S., de raza blanca, de 66 afios. Dice haber padecido
desde pequefia de dolores de cabeza. Es de mediana estatura,
de extremidad cefdlica prominente; tiene las escleréticas de
color azul celeste bastante destacado. No recuerda que sus pa-
dres o su esposo hubieran tenido del mismo color sus escle-
1iticas; que de sus hijos sélo las mujeres tienen las esclerdti-
cag de ese color, no asi los hombres, pero que unos y otros son
de pequena estatura y de prominente extremidad -cefilica.
Por el color azul de las esclerdticas se la considera con enfer-
medad de Lobstein que ha trasmitido a sus hijas.

Los datos correspondientes a las hijas de esta enferma,
en las que se ha diagnosticado la enfermedad de Lobstein es-
14n consignados respectivamente en las ooservaciones Nos. 4,
6,7y8.

OBSERVACION No. 6

A. 8., de 23 afios de edad, de raza blanca, tiene talla me-
diana y las esclerdticas marcadamente azules. Tiene extremi-
dades delgadas, principalmente son finas las manos y los
pies. La piel es marcadamente adelgazada. Se le considera con
enfermedad de Lobstein por temer las escleréticas azules.

Los datos referentes a la maméi y a tres hermanas de esta
enferma con diagnéstico de enfermedad de Lobstein estan
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consignados i'espectivamente en las observaciones Nos, 4, 6, 7
y 8.

OBSERVACION No. 7

L. S., de 28 anos de edad, de raza blanca, es de baja es
tature y de extremidad ceféhca algo aumentada, siendo pro«
minentes en el crineo las regiones oceipital, frontal y témpo-
ro-parietales. Tiene las esclerdticas azules.

Es considerada con enfermedad de Lobstein, por tener las
esclerdticas azules, la talla pequefla y por el volumen aumen-
tado de la extremidad cefilica con créaneo de rebordes.

Se consignan respectivamente en las observaciones Nos.
5, 4, 6 y 8 los datos correspondientes a su mama y a sus tres:
hermanas, en las que se ha diagnosticado enfermedad de
Lobstein,

OBSERVACION No. 8

L. S. de L., de 32 afos, casada, de raza blanca. Dice que
siempre ha sido sana, apenas si ha padecido de resfriados. Me-
narquia a los 14 afios, sus menstruaciones han sido regulares.
Ha tenido dos hijos. Sus embarazos han sn‘lo sin 1nc;dente al-
guno, lo mismo que sus partos.

Tiene talla que no llega a 1.20 m; la cabeza es volumino-
sa y las escleréticas son de destacado color azul.

Se diagnostica enfermedad de Lobstein por su talla pe-
queila, su cabezaz voluminosa y el color azul de sus escleréticas.

Estéin consignados respectivamente en las observaciones
‘Nos. 5, 4, 6, 7y 9 los datos correspondientes a su mamé, a sus

tres hermanas y a uno de su hijos, con diagnéstico de enferme-
dad de Lobstein.

OBSERVACION No. 9

L. L., de tres aflos, de raza blanca, nacida a férmino, en
parto normal, lactancia mixta hasta los dos afios; después ali-
mentacién mixta. Ha sido siempre sano. Denticién normal.
(Camipa y habla desde un aho y medio de edad.

Tiene la cabeza muy desarrollada con prominencias fron-
tales y oscipitales, y las esclerdticas azules.

Se diagnédstica enfermedad de Lobstein por el color azul
de las escleréticas, y el aumento de volumen del créneo.
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Su mam4i, su abuela y sus tias maternas padecen enfer_—
medad de Lobstein; sus correspondientes observaciones tienen
los Nos. 8, 5, 4, 6 y 7.

OBSERVACION No. 10

J. P. J., de 4 afos, mestizo, nacido a término, en Lima,
de parto normal.

Antecedentes personales:

Lactancia mixta hasta los 9 meses; alimentacién mixta,
desde esta fecha. Lios primeros dientes le aparecieron a los 8
meses, sin acompaiiarse de ning@n trastorno, los demas en
época mas o menos normal. Marcha y habla desde un afio de
edad. A los 12 meses tuvo diarreas amarillo-verdosas durante
8§ dias. A los 2 anos, tos convulsiva,

Antecedentes hereditaiios:

Su padre ha tenido chancro, no tiene sintoma alguno de
enfermedad de Lobstein; su madre si tiene la cabeza volumi-
pnosa, y talla mediana, por lo que se le considera en la casuis-
tica en la observacién No. 14.

Abuelos paternos:

El, ha sido sicmpre sano y no presenta ninguna anomalia
en alguna forma semejante a la del enfermo. Ella, es también
sana. Ha tenido 12 hijos de los que viven 9; mningtn aborto.

Abuelos maternos:

E], fué de pequefia estatura, gozé de buena salud y ob-
servé buenos hébitos; murié en un accidente de ferrocarril.
Ella, fué sana hasta la enfermedad que le ocasioné la muerte,
Lo se precisa la causa. Tuvo 7 hijos; una gestacién de geme-
los, otro de los hijos tiene desde el nacimiento, el pabelléon de
uvna de las orejas deformado, y obstruye completamente el con-
ducto auditivo externo.

Tios paternos:

Todos han sido de regular estatura; uno de ellos tiene la
cabeza grande, muy semejante a la de los sobrinos;.los ojos
son también grandes y proyectados hacia adelante,
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Tios maternos:

Todos han sido de pequefia estatura, y ademéds uno de
ellos tenia la alteracién apuntada en el oido que le producia
la obstrucciéon del econducto auditivo externo.

Enfermedad actual:

Refiere 1a madre que dos o tres meses después de haber
nacido el nifio observé que tenia los ojos prominentes, algo
salidos de las 6rbitas, y la parte que rodea al iris de color blan-
co-azulado y la cabeza grande y redonda. Cuando el nifio ya
caminaba observé que los pabellones de las orejas los tenia
proyectados hacia afuera, lo que ella creia ‘‘de familia’’, pues
un hermano del nifio tiene iguales a él, los ojos y las orejas.
Dice que no ha advertido ninguna otra alteracién en este
hijo. :

Figura No. 4

En el examen se constata efectivamente que el nifio tie-
ne la cabeza grande y redondeada como se aprecia en las fi-
guras Nos. 4, 5, 6, y con los pabellones de las orejas proyecta-
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dos hacia afuera; tiene prominentes las regiones frontal ¥y
temporo-parietales, tiene los ojos grandes y algo proyectados
hacia afuera, figura 7; sus esclerdticas son de destacado color
azul obscuro; su talla es pequefnia relativamente a su edad. En
¢l examen radiogréfico se destaca més la forma del craneo,
figuras Nos 8 y 9, y el radiélogo en su informe anota que en
las paredes del crineo se transparenta marcado adelgazamien-
to, ¥ que la silla turca aparece ligeramente deformada.

Figura No. 5

No fué posible hacer investigaciones de liles en su san-
gre y liquido céfalo-raquideo. Se constata que el enfermo tie-
ne hipotonia muscular que permite llevar fécilmente sus pies
en contacto de sus glateos. Es posible haciéndole extensién
forzada de una de sus rodillas poner en &ngulo obtuso y pré-
ximo al recto la pierna con el muslo, lo que comprueba la
gran hiperlaxitud de sus ligamentos articulares.

Se hace el diagnédstico de enfermedad de Lobstein por el
color azul de las esclerdticas, el crineo de rebordes, la gran
hiperlaxifud de los ligamentos y la hipotonia muscular,
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Su mami tiene también el color azul no muy destacado
de las esclerdticas, 'y la cabeza voluminosa, por lo que se le

Figura No. 7

considera con la enfermedad de Lobstein que ha trasmitido a
este, y sus otros hijos, ecuyos respectivos datos como los de ella
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estan consignados en la casuistica en las observaciones Nos.
34011, 12 v 13,

Figura No. 9
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OBSERVACION No. 11

E. P. J,, de 6 afios de edad, mestiza, nacida a término, én
I.ima; embarazo sin accidentes, parto normal. Lactancia ma-
terna hasta los diez meses, después alimentacién mixta. Den-
ticién a los 8 meses, atin se conservan los primeros dientes.

Desarrollo normal, aunque la talla es relativamente pe-
quena para su edad. Tiene las escleréticas de color azul celes-
te no muy destacado; la extremidad cefdlica es voluminosa,
con prominencias en las regiomes frontal, oceipital y temporo-
parietales, es el crinep de rebordes, y tiene también proyee-
tados hacia afuera y abajo los pabellones auriculares.

Se diagnostica enfermedad de Lobstein por el color azul
de las esclerdticas, la cabeza voluminosa, con el craneo pro-
minente y de rebordes.

Su mami y hermanos también tienen la enfermedad de
Lobstein, y sus correspondientes datos estin consignados en

las casuistica respectivamente en las observaciones Nos. 14,
10, 12, y 13.

OBSERVACION No, 12

P. P. J., de 3 afos, mestizo, nacido a término en Lima,
su madre tuvo embarazo sin accidentes, del que nacié el en-
fermo, de parto normal.

Antecedentes personales:

Lactancia materna hasta los seis meses, lactancia mixta
hasta el afio 3 meses; desde esta fecha alimentacién mixta.
Aparicién de los primeros dientes a los 7 meses. Marcha al
afio y 3 meses. Alocucion retardada; én la actualidad son muy
escasas las palabras que pronuncia. .

El nifio ha sido completamente sano y su crecimiento mas
o menos normal, pero llamaron la atencién del persornal de la
Maternidad que lo asistié la forma y dimensiones del craneo
por lo que le calificaron de ‘‘cabezén’’. Estas manifestacio-
nes han sido las que siempre han llamado la atencion de los
propios familiares y extrafios. Sélo después de los 8 meses de
edad su madre dice gue observé que sus ojos eran ‘‘grandes
v como saltones’’ a la vez que las conjuntivas oculares deja-
kan traslucir un color azulado, mis acentuado que su herma-
nito mayor. Lia proyeccién de los pabellones de las orejas
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hacia afuera fué notada, pero mo le di6 mayor importancia
por creerlo ‘‘de familia’’,

Hace tres semanas que el nifio ha perdido el apetito y se
ha puesto més pélido motivos por los cuales ha consultado la
madre.

Se constata que el nifio no tiene desarrollo normal, su ta-
Ha no es proporcionada a su edad; dice la madre que apenas
ha crecido desde que nacié. Lia cabeza es voluminosa, erdneo
prominente, cara pequefia. El craneo tiene prominencias en las
regiones frontal, oceipital y temporo-parietales; los pabello-
nes de las orejas estdn desviados hacia afuera. Sus escleréticas
son de destacado color azul apizarrado.

Se hace el diagnéstico de enfermedad de T.obstein por el
color azul de las escleréticas, la talla relativamente pequeia, y
la cabeza voluminosa con el crdneo de rebordes.

Su mamé y hermanos tienen la misma enfermedad, y sus
correspondientes datos estdn consignados respectivamente en
las observaciones Nos. 14, 10, 11, y 13.

OBSERVACION No. 13

d. J. P. J., de 2 afos de edad, de raza mestiza, nacido a
término de embarazo sin accidente alguno, lo mismo que en el
parto; desarrollo normal; lactancia materna hasta los siete
meses, después lactancia mixta, durante cinco meses; desde
un abo alimentacién mixta,

Tiene ojos grandes prominentes fuera de las 6rbitas. Sus
esclerdticag tienen acentuado color azul apizarrado. Lia cabe-
za es voluminosa con prominencia frontal acentuada.

Se diagnostica enfermedad de Lobstein por el color azul
de las escleréticas y el aumento de volumen de la cabeza eon
el eraneo con reborde frontal.

Su mama y hermanos tienen la enfermedad de Liobstein,
y sus correspondientes datos estdn consignados en la casuistica,
respectivamente en las observaciones Nos. 14, 10, 11 y 12.

OBSERVACION No. 14

A. J. de P., de 38 afios, natural de Moche, Trujillo, de ra-
za india. '
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Antecedentes personalss:

Viruela a los 7 afios. Desde la edad de 24 aiios ha tenido
cefalalgia con relativa frecuencia; ha padecido en algunas
oportunidades vértigos con pérdida momentdnea dzl equili-
brio, seguido de nduseas y vémitos. Desde hace tres afios ha
sufrido erisis de dolor en el hipocondrio derecho, que un mé-
dico Je dijo que era por edlico hepatico. Sus embarazos
Jian sido normales, y no ha tenido abortos.

En cuanto a sus antecedentes familiares no recuerda que
sus padres hayan padecido enfermedad alguna. Ha tenido
tres hermanos que gozan aparentemente de buena salud.

En el examen que se le hace se constata que su fallg es
nediana, su extremidad cefilica aumentada de volumen, "el
cranco muy desarrollado, la cara parece atrofiada. Sus escle-
roticas tienen color azul no muy destacado.

Se diagnostica enfermedad de Lobstein por el color azul
de sus esclerdticas, su talla mediana, y su extremidad cefali-
ca aumentada de volumen.

Sus hijos tienen enfermedad de Lobstein, y sus corres-
pondientes datos estin consignados en la casuistica respecti-
vamente cn las observaciones Nos. 10, 11, 12 y 13.

OBSERVACION No. 15

S. L. L,, se encuenira desde hace seis anos en el Hospital
“Vietor Larco Herrera’’, ocupa uuna cama en el servicio del
Profesor doctor Carlos Krumdieck, Pabellon No. 14; es de
raza blanca, de 11 afios de edad, de cabeza algo abultada, aun-
que no llega a destacarse por ser voluminosa su extremidad
cefalica, como en los deméas enfermos considerados en la ca-
suistica; pero tiene medianamente prominentes.las regiones
frontales y temporo-parietales aproximandose al cranco de
rebordes senalado por Apert en enfermos que padecen enfer-
medad de Lobstein; tienc cejas poco abundantes, muy ralas ¥
depiladas en las colas de las mismas. Las esclerdticas apenas
si tienen un bien disimunlado tinte azulado que no puede de-
cirse, como en los enfermos de las otras observaciones, que
constituye un sintoma prineipal de la enfermedad de Lobstein
que tiene el enfermo. Es destacado el deficiente estado de la
nutricién del paciente, quien tienc acentuados trastornos de-
menciales, tiene también incontinencia de orina y de mate-
rias fecales; ademas presenta atrofia muscular destacada en
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sus miisculos, principalmente de sus miembros inferiores, lo
que hace que permanentemente se encuentren en flexién y
adducecién las piernas y pies, El enfermo ha sufrido fracturas
por minimo traumatismo, casi esponténeas, ya de los antebra-
zos, ya del fémur izquierdo, fracturas sin separacién de frag-
mentos, y que han consolidado sin incidente alguno. Es decir
que el enfermo tiene fracturas casi espontineas por fragilidad
6sea como sintoma dominante de la enfermedad de Lobstein.

Su conformacién es normal. No hay aflin asomo de carac-
teres sexuales secundarios.

En los exdmenes de laboratorio no se ha comprobado ser
positiva la reaccién de Wassermann, ni en la sangre, ni en el
liquido céfalo-raguideo.

En sus antecedentes: sus abuclos han padecido de hemo-
rragia cerebral, uno de cllos ha padecido alienacién 1mental,
los padres, son aleohdlicos. No ha sido posible obtener datos
respecto a su talla, al color de sus esclerdticas, si  padecian
scrdera, de fracturas espontineas, o de otro sintoma de la en-
termedad de Lobstein. Tampoco ha sido posible obtener dato
alguno respecto a si padecieron sus antecesores de sifilis.

En el examen de su sangre 1o se ha practicado el dosage
del calcto y del fésforo, euyos resultados habrian sido segura-
mente calcemia alta, y el fésforo bajo. '

No se ha practicado examen radiografico del sistema Gseo
de la enferma, por lo que no ha sido posible poner de mani-
fiesto que algunos de sus huesos pueden estar afectados de
osteoporosis seguramente por defectuosa fijacién del calcio en
los huesos, influenciada esta decalcificacién por la gran can-
tidad de parathormona que seguramente producen las para-
tiroides de la enferma.

A esta enferma corresponde el diagnéstico de enfer-
medad de Lobstcin por la osteopsathyriasis que fué precisamen-
te el sistema principal sebalado por Lobstein al describir la
enfermedad que lleva su nombre. Después tiene atrofia mus-
cular con predominio de loecalizacién en mtsculos de los miem-
bros inferiores extensores y abductores de piernas y pies, lo
que ha hecho predominar la accién de los antagonistas por la
gue se encuentran los miembros inferiores las piernas y pies
en flexiéon y adduccién. Ademias tiene el craneo de rebordes
¢e Apert, que corresponde al que tienen los enfermos que pa-
decen de enfermedad de Lobstein, y aunque no es sintoma des-
tacado en la enfermedad, como eun los otros de la casuistica,
tiene discreto color azunlado de las esclerdticas, todo lo que
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afirma su diagnéstico de enfermedad de Lobstein, ademais de
la enfermedad mental que padece, lo cual también se ha se-
nialado por los investigadores en algunos de los atacados de
enfermedad de Lobstein.

No puede suponersc que:la fragilidad ésea que padece
la enferma sea por que padezca de osteosis fibro-quistica de
Recklinghausen, ya que en esta enfermedad si bien hay fragi-
lidad ésea y atrofia muscular, y posiciones anormales de los
miembros, pero principalmente es por dos dolores ¢n los hue-
sos que los enfermos adoptan posiciones antidlgicas corres-
pondientes, y asi resultan fijando esas posiciones; pero en la
enferma la posicién anormal de piernas y pies ha sido por
atrofia muscular uUnicamente; y no tiene la enferma otros
sintomas de la enfermedad de Recklinghausen, ni tumores
0seos, ni quistes en los huesos, verdad es que seguramente pa-
dece alteraciéon de tipo de hiperfuntién de sus paratiroides
que se presenta también en la osteosis fibro-quistica o enfer-
medad de Recklinghausen, pero no han de ser alteraciones
paratiroidianas tan destacadas como en esta enfermedad que
van hasta determinar decalecificacién extendida a todos los
huesos del esqueleto, tumores brunos u osteoclastomas, quistes
en los huesos y osteitis fibrosa, lo que seguramente no tiene la
enferma. '

Aungue no se ha conseguido datos de antecedentes fami-
liares luétieos, ni reacciones positivas de "Wassermann en la
sangre y liquido céafalo-raguideo, es muy posible que las ma-
nifestaciones sintoméaticas de la enferma, principalmente re-
ferentes a la enfermedad de Lobstein sean de etiologia heredo-
luética, correspondan a distrofias de la heredo-lues, ya que se
trasmiten estas alteraclones organicas acentuédndose al trasmi-
tirse, pero los sintomas humorales declinan hasta encontrar-
se negativas las investigaciones de la infeccién sifilitica cau-
sal en la sangre y en el liquido céfalo-raguideo.

OBSERVACION No. 16

- L. F., de tres: afios de edad, procedente de la calle de Ba-
rraganes, Lima, es enviado del Servicio de Vacunacién anti-
tuberculosa al consultorio del doctor Horacio Cachay del
Hospital del Nifio, por haberse constatado, explorindole ra-
G:oscopicamente anormalidad: en el pulmén izquierdo. (*)

(*) Al Doctor Cachay expreso mi reconocimiento por haberme su-
ministrado los dates del enfermo, los cuales me han servido para
formular el diagnéstico.
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Antecedentes personales:

Nacido a término de gestacién que fué mormal. El parto
fué sin ningtn contratiempo. La alimentacién natural conti-
rud hasta los seis meses, y luego alimentacién complementaria
con harinas y frutas hasta la edad de ocho meses, época en que
se instalé alimentacién artificial con leche Nestle, papillas,
frutas, ete., en cantidad y ealidad que, segiin los datos reco-
gidos, eran los que correspondian a la edad del nifio. Aunque
10 le pesaron not6 la madre que el nifio iba, dia a dia aumen-
tando de peso, su estado general no presentaba ninguna ma-
nifestaciéon anormal; sélo a los siete meses tuvo una dispep-
sia aguda con predominio de deposiciones frecuentes, que ce-
dieron al tratamiento institnido, en el plazo de 15 dias. Des-
pués de esta dolencia volvicron a constatar que aumentaba de
peso, que comenzé a ‘‘gatear’’ a los ocho meses, y al cumplir
¢l afio empezaba a ponerse de pie y a caminar sujetindose en
los objetos que le rodeaban; hasta ese entonces todo marchaba
en perfectas condiciones, tanto su estado fisico cuanto sus
manifestaciones animicas, salvo el aumento del crineo que se
hizo manifiesto desde el nacimiento.

Antecedentes hereditarios:

Su madre no ha dado datos concretos respecto a sus en-

fermedades, ni de las que hayan padecido el padre y los her-
manos que son tres. '

Enfermedad actual:

Primeramente desdc la edad de un afio sufre de bronqui-
tis muy frecuentes, y que tardan en desaparecer, al mismo
{iempo notan sus familiares que su estado mejora, que des--
pués el peso queda estacionario y quizi disminuye; estd me-
nos contento que antes, hay cierta indiferencia por todo lo
gque le rodea; juega menos que antes; su marcha se hace muy
pesadamente; cuando quiere verificarla, notan cierta debili-
dad de las extremidades inferiores; observan que las extre-
midades en general van encorvindose, y aparecen ‘‘nudosi-
dades’’ en las articuldciones; que el abddomen va aumentando
de volumen, y que el térax va ensanchandose en su parte in-
forior, Asi contintia hasta los dos afios y medio, y desde en-
tenees todos los sintomas anunciados se hacem méas notorios.
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A medida que pasan los meses notan que tiene adelgazamiento
progresivo, més destacada indiferencia; aparece tos, anorexia
pertinaz, y fiebre. Se hizo el diagnéstico de bronguitis, la cual
con el tratamiento empleado se modificé6 un tanto, desaparecid
la fiebre y disminuyé la tos, no asi los otros sintomas que iban
en aumento. Asi continta durante un mes, después la tos se
hace mas exigente, hay febricula y malestar todas las tardes.
Contindia la anorexia, el decaimiento general, y la indiferen-
#ia por todo cuanto le rodea. Habla casi todas las palabras,
pero ahora lo hace de tarde en tarde. En estas condiciones es
llevado al Servicio de Vacunacién Antituberculosa, y de alli
al Consultorio médico del doctor Cachay en el Hospital del
Nifio. '

Figura No. 10

Ezploracién Clinica:

Enfermo adinamico, con mal estado general. Contrasta a
primera vista el aumento de volumen del craneo, y del abdo-
men sobre la desnutricidn generalizada que presenta el pa-



DE CIENCIAS MEDICAS 65

ciente. Lig piel es pélida y cubierta de sudor. Se nota disnea y
una indiferencia del enfermo por cuanto le rodea. Bl paniculo
adiposo ha desaparecido en el abdomen y extremidades. Hay
hipotonia generalizada.

Ezploracién por regiones:

Cabeza: Macrocefalia, las prominencias frontales estdn
aumentadas de volumen igual que las parietales (‘‘capt cuadra-
tum’’), (figuras Nos. 10 y 11), se notan las suturas parietales
y las frontoparietales. En la ‘fontanela mayor hay ligero re-

" Figura No. 11

blandecimiento de su bordes y aun se percibe en su parte me-

dia una zona cartilaginosa. La piel de la frente deja ver circu-

lacién colateral muy manifiesta. Las fosas nasales son muy di-

latadas y hay algo de aleteo de las ventanas. Hay discreta

exoftalmia. Las pupilas reaccionan bien a la luz. Las piezas

dentarias estidn bien implantadas y en buen estado de conser-
9
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vacién; todas las piezas estin completas. La mucosa bucal y
faringea no presentan anormalidad.

En el examen radiogrifico no se encuentran alteracio-
nes de los huesos del crineo constatindose si las prominen-
cias frontales y occipital (figura 15).

El térax es estrecho hacia arriba (figuras Nos. 10 y 11)
muy ensanchado en su parte inferior, lo que se destaca méas
en el examen radiografico (figura 12). En el térax a la ins-
peccién se observa un surco transversal que separa la parte
superior de la inferior. El tronco en conjunto tiene la forma

Figura No. 12

de un tonel. Lias curvaturas normales de las claviculas estén
muy pronunciadas, de preferencia la interna. En la unién
costo-cartilaginosa del térax hay manifiesto ‘‘rosario costal’’.
En cada inspiracién el surco trasversal mencionado antes, se
deprime y se hace més ostensible, ensanchindose el térax a
expensas de su didmetro antero-posterior. A la percusién en la
parte anterior del térax no se nota ninguna anormalidad, en
la posterior hay submatidez en la parte media yen la supe-
rior izquierda; a la auscultacidén se constata ligera respira-
ci6én soplante en la regién axilar izquierda, y algunos crepi-
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tantes finos en el vértice y parte medig del pulmén izguierdo.
En el corazén sblo se percibe taquicardia. Abdomen: globulo-
8o, bace prominencia cuando el paciente estd sentado; cuando
estd en decibito dorsal se ensancha en sus partes laterales. No
es doloroso; es depresible. El bazo es percutible casi hasta el
reborde costal; el borde inferior del higado llega a dos trave-
ses de dedo del reborde costal.

Extremaidades :

Los brazos se constatan deformados (figuras Nos. 10 y 11),
los htmeros presentan una incurvacién de concavidad inter-
na; las epifisis inferiores estin aumentadas de volumen. Tam-

R Figura No. 13

bién estdn deformados los antebrazos (figuras Nos, 10 y 11);
los huesos correspondientes también estdn incurvados, y las
apéfisis estiloides tanto radial como cubical son muy promi-
nentes, inmediatamente por debajo de ellas se nota un surco
muy marcado, Hay marcada osteoporosis de los huesos, reve-
lada mediante el examen radiografico, figuras Nos. 12, 13 y
14. Las manos s6lo presentan ligeros engrosamientos a nivel
de las falanges, ‘‘rosario de perlas”’,

Hay dolor en las articulaciomes coxo-femorales de ambos
lados, al efectuar los movimientos; no parece haber luxacidn,
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los muslos tienen una incurvacién pronunciada de concavidad
interna (figuras Nos. 10 y 11), tocandose por su extremidad
inferior, forman entre ambos un paréntesis lo que aparece mas
destacado en las correspondientes radiografias (Figuras Nos.
13 y 14), en las que se constata que el fémur derecho y el iz-
quierdo han sufrido fracturas. Se constata por parte de la ti-
bia y el peroné que estin incurvados hacia afuera.

El informe del examen radiografico practicado por el
Profesor Doctor Oscar Soto textualmente dice: ‘‘Radiografias
en posicién frontal para el tronco, miembros superiores e in-
feriores; otra de perfil para éstos tltimos y de perfil para el

Pigura No. 14

crédneo. Muestran: ausencia de alteraciones manifiestas en el
erdneo; una osteoporosis muy acentuada en los huesos de las
extremidades superiores e inferiores, incluso de la pelvis y
morfologia y estructura alteradas de todos los huesos de los
1niembros. El fémur y peroné presentan en ambos lados, el
primero, encurvadura de concavidad interna, y el segundo de
-externa. Contornos irregulares; la continuidad de las diafisis
estd interrumpida por bandas claras que llegan incluso a in-
“terrumpir el contorno de los bordes diafisiarios. Alteracién se-
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mejante se observa en los htumeros. Las apéfisis de estos hue-
sos, asi como del antebrazo, y las de los huesos del muslo y
pierna, no Se reconocen por estar profundamente decalcifica-
das, no distinguiéndose tampoeo con precisién los contornos de
los niicleos epifisiarios. Conclusién: estas alteraciones radio-
l16gicas podrian estar en relacién con un raquitismo florido, y
las imégenes seénaladas en las didfisis correspondientes a las

Figura No. 15

zonas de reconstruccién, podrian también estar en relacién
con un caso de osteo-satirosis’’,

Sistema linfdtico:

Hay adenitis generalizada, principalmente en las regio-
nes inguinales y axilares; los ganglios infartados estin con-
glomerados, pero no se adhieren a la piel.

Sistema mnervioso:

No hay parélisis ni paresias. La sensibilidad estd conser-
vada. Hay marcada hipotonia muscular. Los reflejos son nor-
males. No hay signo de Chevosteck,
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Examen psiquico:

Su inteligencia no parece desarrollada. Se destaca su in-
diferencia para todo lo que le rodea.

Se hace el diagnéstico de enfermedad de Lobstein de de-
sarrollo precoz, o displasia periostal, por considerar que el
enfermo ha tenido fracturas desde la vida intrauterina, ya
que desde el nacimiento no se han constatado sintomas que
pongan de manifiesto -que se producian fracturas en el enfer-
mo, que tiene destacada osteoporosis en los huesos en que se le
hizo examen radiografico, osteoporosis que también habria si-
do producida en el enfermo desde la vida intrauterina. Desde
Iuego es posible que las fracturas que presentan los que pade-
cen la osteogenesis imperfecta de Vrélick sean fracturas laten-
tes cuya existencia puede no haberse trasparentado después del
nacimiento, y descubrirse tardiamente. Al respecto Pierre Du-
val y Merle D’Aubigne consideran la posibilidad de larga
latencia de fracturas simétricas de los fémures de un enfer-
mo, de cuyas fracturas sélo presentéd manifestaciones el enfer-
mo a los 35 afios de edad; serian fracturas producidas duran-
te la vida intrauterina, y que sbélo a esa edad el examen radio-
grifico reveld signos de fractura antigua en las diifisis de los
fémures encorvados, constatindose esos signos precisamente en
la parte prominente de las curvaduras, No habiendo tenido du-
rante su vida el enfermo traumatismo alguno, impotencia
fonecional e inmovilizacién de alguna duracién, consideran
Duval y BMerle D’Aubigne que las fracturas del enfermo ocu-
rrieron durante la vida intrauterina.

Por lo demés lleva al diagnéstico de la enfermedad de
Lobstein que padece este enfermo la constatacién de las escle-
réticas azules y la cabeza voluminosa con el eridneo de rebor--
des de Apert, figura No. 15, agregados estos sintomas a la’
fragilidad ésea, puesta de manifiesto no sélo por esas fractu-
ras, sino por la osteoporosis que ha puesto de relieve el exa-
men radiogréfico.

CONCLUSIONES

La enfermedad de Lobstein se presenta en nuestro palis.

La fragilidad 4sea no es el sintoma mAis frecuentemente
constatado en los enfermos abservados. '

El color azul de las esclerdticas es el sintoma constatado
en todos ltgs enfermos. observados.
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Sintomas endocrinos ha presentado la totalidad de los
enfermos observados, por lo que debe considerarse, nosogra-
ficamente, la enfermedad de Lobstein en las enfermedades
de las glandulas endocrinas.

El mayor nitimero de los enfermos observados, sbélo ha
presentado algunos de los sintomas de la enfermedad de
Lobstein,

No ha sido posible comprobar la etiologia luética de la
enfermedad de Lobstein en los enfermos observados.

Sindrome neurolégico se constaté en buen nimero de los
enfermos observados.

S6lo uno de los enfermos observados tiene la displasia
periostal o enfermedad de Lobstein de forma precoz e intra-
uterina.

Mé4s de la mitad de los enfermos observados pertenece
al sexo masculino.

Ha sido hereditaria y familiar la enfermedad de Lobstein
en casi la totalidad de los enfermos observados.
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