Seccion de Pediatria Prdactica

Causas de nanismo )

Enfermedades de los huesos.

Ciertas enfermedades dseas, tales como
la condrodistrofia, lu disostosis miiltiple
(lipocondradistrofia o gargoilismo),
raguitismo grave, osteogénesis imperfec-
ta ¥ enfermedades de la columna ver-
tebral, originan generalmente deformi-
dades del esqueleto que som tan carac-
teristicas que pueden ser reconocidas
ficilmente

Sin embargo, hay formas ligeras o
abortivas de condrodistrofia que pueden
interferiv con el crecimiento del carti-
lago sin producir desproporciones ca-
racteristicas del esqueleto, habiendo
ocasionalmente alteraciones en los car-
tilagos que se asemejan a los de la dis-
genesia epifisaria hipotiroidea.

El diagndstico se basa en los aspectos
radiolégicos ¥ en la ausencia de signos
de disfuncién endocrina. Algunas de las
condiciones que son a veces confundi-
das con endocrinopatias se discutirim
mis adelante.

* Guia s diagndstico y clasificacién,
arreglada para el uso de Im docencia hos-
pitalaria [:IHNI?I‘-I “Awhlll_“}. usﬁ:] E)os
mn“{iﬂi e Lawson Wilkins, por r.
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Las condrodistrofias

Las. alteraciomes incluidas bajo este
cpigrafe general varian considerable-
mente en el cardcter, grado y distribu-
cién de las anomalias csqueléticas, aun-
que Jos casos mds conspicuos pueden ser
clasificados como:

1) acondroplasia (nanismo condro-

distrofico)

2) osteocondrodistrofia (enfermedad
de Morquio)

3) disostosis miiltiple (lipocondrodis-
trofia)

Los estudios radiolégicos revelan Ila
existencia de ciertas alteraciones ligeras
y atipicas de] eshoze cartilaginose que
no dap origen a esos cuadros clinicos
bizarros.

Existe poca posibilidad de que un pa-
ciente con acondroplasia o con enferme-
dad de Morquio zea sospechade como
portador de una endocrinopatia, ann-
que a veces las marcadas deformidades
esqueléticas puedan sugerir las que se
ven en el raquitismo severo ¢ en el hi-
perparatiroidismo. Sin embargo, los pa-
cientes con disostosis miiltiplex (gargoi-
lismo o “lipocondrodistrofia™) son diag-
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nosticados a menudo como cretinos a
causa de sus aspeetos tan peculiares, y
algunos pacientes con formas ligeras, ati-
picas, de condrodistrofia, son sospecha-
dos de tener nanismo hipopitnitario,

No hay evidencias de que la condro-
distrofia esté en relacién conm mingin
proceso de disfuncién endoerina. Esta
es una alteracién congénita gque puede
ocurrir csporddicamente ¢ dg¢ un modo
hereditario, La herencie juega un rol
especialmente prominente en el tipo de
Morquio. El método de transmisidn va-
rin y en algunas familias la enferme-
dad ha aparecido solamente en los va-
rones, transmitida por las hembras. La
posibilidad de que el defecto en el cre-
cimiento del cartilago pueda ser de-
pendiente de algiin “error congénito del
meiabolismo™ o de un sistema enzimd-
tico defectuoso deberi ser tenida en
cuenta,

La condrodistrofia cldsica
{Acondroplasia).

La condrodistrofia origina diversos
grados de detencién del crecimiento es-
tatural, de modo que algunos pacientes
de edad adulta tienen menos de 3 pies
de talla ¥ otros alcanzan una estatura
de 5 pics. En su forma tipica, Ja enfer-
medad puede ser reconocida al naci-
micute porque existe una condicién en
que los bhrazos y las piernas son despro-
porcionadamente cortos. Ello es debide
al hecho de que la colummna vertebral
estd relativamente menos afectada que
las extremidades ¥ el eréneo, Los seg-
mentos proximales de las extremidades
se hallan amenudo acortades en mayor
extensidn ¢que los distales, Los dedos ¥
loz metacarpiancs son cortos, En con-
traste con ¢] cuerpo tan corto, la cabe-
za cs de tamafio promedio ¢ mayor gue
lo normal. La frente es prominente y
hay una marcada depresion en la base
de la nariz que tiene una forma respin-
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gada caracteristica. Los extremos de los
huesos largos estan generalmente agran-
dados y las diifisis algo incurvadas. Los
movimientos de las articulaciones pue-
den estar limitados. Los pacientes adop-
tan una postura caracteristica que s¢ ma-
nifiesta por exagerada lordosis lumbar
¥ promioencia de los ghiteos, Son ge-
neralmente normales en su aspecto men-
tal. La musculatura esti bien desarro-
Hada. La maduracién sexual tiene lu-
gar normalmente, de modo que estos
enanos son fértiles, Se dice que ocurre
a veces un desarrollo sexnal precoz, pe-
ro la causa de ello no estd clara toda-
via, Quizds es de origen hipotaldmico
resultante de un grado ligero de hidro-
cefalia que a veces ocurre en esta con-
dicién. No hay ninguna otra manifesta-
cién de disfuncién endocrina,

Los rayos X muestran tipos kipoplds-
ticos, Tipos hiperplisticos y tipos ma-
{dcicos en las alteracioncs de los huesos
o combinaciones de los mismos.

En el tipo hipoplistico los huesos tu-
bulares son cortos pere de calibre nor-
mal. Las tuberosidades para las inser-
ciones musculares estin agrandadas y
las enrvas normales exageradas, Las pla-
cas epifisarias gon lisas o solo ligera-
mente irregulares. Los centros de osifi-
cacidn epifisarios aparecen tardiamente
¥ son pequefios en la primera época de
la vida. Algunas veces parecen estar par-
cialmente enterrados en las diifisis de-
bido al exagerado crecimiente marginal
de Jos extremos de dichas diafisis que
los envuelven. Los huesos del carpo y
del tarso son amenudo de contornos irre-
gulares. En el tipo hiperpldstico los ex-
tremos de las diifisis son anchos ¥ acam-
panados y de sus mdrgenes terminales
se proyectan irregularidades en forma
de hongo. Los huesos redondos pueden
presentar focos de caleificacién milti-

ples e irregulares.
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El tipo maldcice se caracteriza por re-
blandecimicnto del cartilago condu-
ciendo a deformidades invalidantes. Es-
to se ve especificamente en la enferme-
dad de Morquic en combinacién con las
alteraciones hiperplasticas, Hay distin-
tos grados y combinaciones de estos di-
ferentes tipos.

Osteocondrodistrofia
{Enfermedad de Mordquio)

Esta difiere del tipo ¢lésico de con-

drodistrofia principalmente por el mo- |

mento en que se presenta y por la dis-
tribucién de las alteraciones esqueléti-
cas. La enfermedad no se recomoce
usualmente al nacer de modo que el
desarrollo del paciente puede parecer
normal durante el periodo de lactante.
La condicién se descubre generalmemie
golo después de que comiienza el mifio
a caminar, aunque a veces sin embargo
no se nota hasta el cuarto o quinto afio.
Las deformidades ze hacen progresiva-
mente peores conduciendo a seria inca-
pacidad. La columna vertebral es parti-
cularmente afectada de mode que el
tronco resulta acortado en mayor exten-
sién que las extremidades. Una mareca-
da cifosis se desarrolla causando acorta-
miento de] térax ¥ una deformidad en
pecho de paloma del esternén. El acor-
tamiente de la columna cervieal hace
que la cabeza parezca estar como cm-
butida en el térax. Aunque se observa
a veces cierto agrandamiento de la ca-
beza y un aplastamiento de la nariz, es-
tas alteracione: son menos conspicuas

que en los enanos acondroplésicos, Loe
huesos largos, asi como la columna ver-
tebral muestran marcadas alteraciones
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y deformidades condfodistréficas. Fre-
cuentemente los rayos X revelan en las
metifisis zonas de densidad disminunida
debido a inclusiones cartilaginosas. A
causa de la limitacién de los movimien-
tus en la artienlacién de la cadera, los
pacientes asamen amenudo una postu-
ra “en muletas” y tienen una marcha
de édnade o pato.

Disostosis miltiplex (Lipocondrodistro-
fia, Gargoilismo, Sindrome de Hurler.

Esta condicién relativamente rara, le
da al paciente un aspecto grotesco que
deberd ser reconocide al instante por
todoe aquel que haya visto un caso pre-
viamente. Sin embargo, la corta estatu-
ra, la cabeza grande, la fascie tosca ¥
grotesca y la mentalidad subnormal, tan
peculiares conducen frecuentemente a
un diagnéstico de cretinismo o alguna
otra endocrinopatia.

Las alteraciones esqueléticas son las
de la condrodistrofia, pero ademds hay
otras anomalias congénitas ¥y evidencias
de un depdsito extenso en el sistema re-
ticulo-endotelial de cierta sustancia ex-
trafia que no ha side definitivamente
identificada, aunque antes se creia que
se trataba de un lipido.

La enfermedad estd presente al nacer
el nific ¥ a veces ¢s familiar, Como en
la enfermedad de Morquio, las altera-
ciones condrodistréficas son més marea-
das en la columna vertebra] que en los
huesos largos, aunque todo el esqueleto
estd afectado. En efecto, el tronco pa-
rece anormalmente corto en relacién con
las piernas y puede haber nanismo mar-
cado.
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Se desarrolla una cifosis en la colum-
na toricica lumbar pero las deformida-
des de la columna y del térax no som
tan marcadas como en la enfermedad
de Morquio. La cabeza es relativamente
grande y a causa de la cortedad del
cuello parece que cstdi empotrada en
los hombros. Es amenudo del tipo do-
licocefilo; la frente es prominente y el
puente de la nariz estd deprimido como
en los enanos acondroplisicos clasicos,
La facies es usnalmente muy fea v tosca,
con los labios gruesos ¥ un aspecto abo-
fado sugestive de cretinismo. Debido al
acortamiento de la columna vertebral y
al aumento de 1amaiio del higado, asi
como del brazo, el abdomen vesulla un
tanto protuberante ¥ puede haber una
hernia umbilical. Las extremidades pue-
den estar relativamente derechas, aun-
que los extremos de los huesos estdn
agrandados. Caracteristicamente existe
una deformidad en garra de laz manos
debido a la incapacidad para extender
las falanges terminales, Hay limitacién
de los movimicentos en los codos v olras
articulaciones. El higzado v el hazo estan
usnalmente aumentados de modo evi-
dente ¥ ademds son duros. En cerca del
50% de los casos hay un lizero opaca-
miente de [n cérnen ¥ la visién estd al-
go alterada. El examen con la ldmpara
de hendidura revela la presencia de
miiltiples rayitas punteadas que varian
en tamafio. En alpunos casos hay alte-
racién de la agudeza de] oide,

Las radiografias de los huesos reve-
lan marcadas alteraciones condrodistro-
ficas en las vértebras, semejontes a las
de la enfermedad de Morguio. Las al-
teraciones son mdas marcadas en los bra-
z0s fque en las piernas, que pueden apa-
recer relativamente normales. Las dia-
fisis de loz huesos largos pueden pre-
sentar hinchazones hizarras en la por-
cidn central y afinamiento hacia los ex-
tremos. La hinchazén es a veces debida
a una dilatacién del canal medular se-
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mejante a la que ocurre en la anemia
de Cooley. Los metacarpianos estin
ususalmente dilatados en los extremos
distales, y afilados hacia el extremo pro-
ximal. El examem anatomo-patolégico
del higado, bazo y otros tejidos mues-
tra que las células estéin distendidas por
una sustancia finamente granulosa que
no toma los colorantes usuales o el Su-
din III. El aspecto es algo sugestivo del
que ¢ observa en la enfermedad de
Niemann-Pick. Presumiendo que la sus-
tancia era de nataraleza lipida, Wash-
ington le aplicé ¢l nombre de “lipo-
condrodistreflia™ a esta enfermedad, pe-
ro sin embargo dicha sustancia no ha
sido identificada quimicamente, y Rei-
lly ¥ Lindsay han sugerido recientemen-
te que podria ser un polisacérido o una
mucoproteina. Ciertamente hay rasones
para creer que esta alteracidn represen-
la un “error de metabolismo congé-
nite”.

Formas ligeras y atipicas de la
condrodistrofia,

Les estudios radiolégicos practicados
en nifios de poca estatura revelan, no
infrecuentemente, cazor en los cuales
hay evidencinz de alteraciones distréfi-
eas ligeras del eshozo cartilaginoso, pu-
di¢ndose hallar solamente irregularida-
ilex, oblicuidad, angulaciones o “notch-
ing” de las lineas epifizarias de los hue-
s0:2 largos, o formas anormales de las
epifisi= asi como de los huesos redon-
ilos. A cousa de que los pacientes no
muestran gruesas desproporciones o de-
formidades del esqueleto, la importan-
cia de la alteracién primaria del car-
tilago puede no ser advertida y atri-
buir la corta estatura incorrectamente a
ileficiencia pitnitaria o 2 “nanismo pri-
mordial”™.

En otros casos, las alteraciones pare-
cen estar confinadas a los cartilagos epi-
fisarios, mientras los huesos largos cre-
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cen normalmente. En la rara condicion
descrita como condrodistrofia celcifican-
te congénita, los centros epifisarios de
los huesos largos, los huesos pequefios y
las bandas epifisarias pueden mostrar fo-
cos multiples de osificacién que usual-
mente se funden en upa sola masa du-
rante los primeros aiios de la vida.
Epifisis fragmentadas o punteadas.
Wilkins refiere los casos de dos mifios
mayores que no tenian anormalidades
de los huesos largo: pero =i mostraban
epifisis punteadas o fragmentadas, que
se parecian muy estrechamente a Jas
que ¢ ven en el hipotiroidizmo o en la
osteocondritis deformante juvenil (ne-
erosis aséptica del hueso). La condicién
fue diferenciada perfectamente de esta
iltima por su distribucién generalizada
y por la ausencia de dolor, ¥y aungue el
crecimiente lineal estaba moderada-
mente retardado, la edad dsea era nor-
mal y no habia signos d¢ hipotiroidis-
mo. La administracién de grandes dosis
de tiroides no causaron mejoria apre-

ciable.
Condromatosis (condrodisplasia}

Estos dos términos han side usados
para describir cierto nimero de proce-
508 que se originan a partir de islotes
persistentes de cartilage metafisario
que han escapado a la osificacién. En
algunos casos ellos proliferan y se abren
paso al exterior de la diifisis donde se
caleifican adquiriendo formas bizarras,
frecuentemene alargadas, afiladas e in-
curvindose hacia abajo en sentide de
la diafisis ¥ semejando cuernos. Estas
exdstosis cartilaginoses son frecuente-
mente familiares ¥ tienden a estar simé-
tricamente distribuidas. En otros casos,
deseritos como enfermedad de Ollier,
los islotes de cartilage persisten ente-
rrados en la diafisis donde aparecen co-
mo zonas en sacabocados con disminu-
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cién de la densidad. A veces ellas rea-
lizan crecimientos lentos que conducen
a la expansién de los extremos de los
huesos largos y pueden producir defor-
midades con acortamiento ¢ fracturas
de los huesos afectados. Esta condicién
no es de naturaleza familiar ¥ no mues-
tra ordinariamente una distribucién si-
métrica, debiendo diferenciarze de la
displasia poliostética fibrosa, de los an-
giomas y de los granulomas reticulo-en-
doteliomatosos (granuloma eosinofilico
y xantomo). Las zonas en formas de
quistes ¢ parecen a los que se ven en
¢l hiperparatiroidismo (osteitis fibrosa
quistica) pero se pueden distinguir de
ellas por su distribucién diseminada
miis bien que generalizada y el hallazgo
de niveles de calcio y fésforo en el suera.

Alteraciones nutricionales o metabo-
licas~—Tanto la enfermedad celiaca co-
mo la fibrosis quistica del pdncreas pue-
den originar retardo del crecimiento, Se
diferencian por e] estudio de los enzi-
mas duodenales. Con la correceion del
trastorne mnutricional, el crecimiento
puede reiniciarse. La posibilidad de que
ana enfermedad renal, especialmente
anomalias congénitas tales como el ri-
iién poliquistico, pueden ser la causa
de nanismo, hace que tengan que ser
consideradas. El crecimiento puede ser
detenido sin la aparicién de lesiones
dseas caracteristicas de hiperparatiroi-
dismo renal sccundario. Las enferme-
dades hepdticas o la atresia de los con-
ductos biliares pueden causar nanismo.

Alteraciones circulatorias y pulmona-
res con enoxemin.—Las enfermedades
cardiacas y pulmonares que se acompa-
fian de cianosis causan amenudo deten-
cién del crecimiento, Los dedos en pa
lillo de tambor estin frecnentemente
presentes,
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Tipos endocrino y genético de nanismo

Sélo cuando las enfermedades del
hueso, nutricionales y otras de los tipos
que acabamos de considerar han side
excluidas, deberd pensarse .que el na-
nismo pueda ser debido a causas endo-
crinas o genéticas, Algunos tipos de al-
teraciones endocrinas, tales como hipo-
tirpidismo y precocidad sexual, presen-
tan signos clinicos tan caracteristicos
que pueden ser reconocides sin mucha
dificultad. Sin embargo, la distincidn
entre pacientes con desarrollo v adoles-
cencia retardadas y aquellos afectos de
deficiencia pituitaria ¢ con nanismo ge-
nético es amenudo dificil de hacer do-
rante la mifiez.

. Nanisme hipotiroideo.

El enadro clinico y el diagnéstico del
hipotiroidismo se discuten en otro ca-
pitalo, por o que aqui gélo diremos que
€l nanismo hipotiroideo resulta caracte-
risticos por €] hecho de que no solo hay
detencién o retardo del erecimiento si-
no también un marcado retardo de to-
dos loz procesos de maduracién y cuan-
do el déficit ha existido desde una edad

temprana, ¢l desarrollo éseo esta retar- .

dado, persistiendo las proporciones in-
fantiles de los segmentos esqueléticos
superiores e inferiores, habiendo ade-
mas retarde del desarrollo dentario
mientras la configuracién naso-orbita-
ria mantiene los caracteres infantiles. Si
la deficiencia tiroidea no s¢ manifiesta
hasta la tercera infancia, cuando se ha
alcanzade un més alto grado de madu-
rez esquelética, no se encontrarin los
caracteres que se observan en la pri-
mera infaneia. Un retarde marcade del
desarrollo éseo no es en si suficiente
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para establecer el diagnéstico de hipo-
tiroidismo porque la edad ésea puede

hallarse igualmente retardada en e} na-
nismio pituitaric ain cuande no haya
evidencias de déficit tiroideo. Hay tam-
bién retardo del desarrollo éseo en pa-
cientes que muestran meramente insu-
ficiente crecimiento y demora en el es-
tablecimiento de la adolescencia, sien-
do de mayor significacién en estos ca-
s0s la ocurrencia de disgenesia opifi-
saria punctats. Un aspecto semejante
de la epilisis ha sido notado en las ra-
diografias de varios pacientes que pro-
bablemente tenian una forma atipica de
condrodistrofia. Nunca hemos visto es-
ta alteracién en el nanismo pituitarie
aunque Ecke sefiala que puede ocurrir.

Precocidad sexual.

Las distintas causas de precocidad sc-
xua] se discuten en el epigrafe corres-
pondiente y aqui solo diremos que hay
un ritmo anormalmente ripido de cre-
cimiento y desarrollo dseo, pero la sol-

dadura prematura de las lincas epifisa-
rias usualmente causa el cese del creci-
miento antes de que haya alcanzado la
estatura del adulto. En la mayoria de
los casos de pubertad precoz es ficil
explicar la aceleracién del crecimiento
sobre la base de la produccidén precoz
de andrégene. Sin embargo, un rapide
crecimiento ocurre en algunos casos de
tumor de células granulosas del ovario
en que el desarrollo sexual ¢s debido al
estrégeno claborade por la neoplasia.
Hay razén para creer que tales casos el
estrégeno estimula a su vez Ja produe-
cién de andrégeno adrenal probable-
mente a través de su efecto sobre la pi-
tuitaria.

Dificultad para diferenciar entre ado.
lescencia retardada, nanismo pitmitario
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¥ nanismo primordial. Cuando todas las
caugas de retarde del crecimiento ya
disentidas hayan sido excluidas, queda
un gran grupo de enancs que son difi-
ciles de clasificar durante la primera in-
fancia. Al contravio del tipo hipotiroi-
deo, muchos de estos enanos tienen una
relacién entre los segmentos corporales
superior e inferior em correspondencia
més estrecha con su edad cronolégica
que con su estaturs, habiendo muchas
variaciones en la comstitueidn corporal
que gon de poco o ningin valor para
la clasificacidén. Algunos pacientes som
delgados con huesos pequefios y lineas
finas y delgadas, otros son de constitu-
cidn maciza con facies redondas, re-
chonchas. Estas diferencias representan
probablemente wvariaciones comstitucio-
nales en el hibito y pueden no tener
significacién especial en la etiologia del
nanismo y aundque los caracteres fisicos
son amenudo inmaduros para la edad
cronolégica, no se encuentra la falta de
desarrollo naso-orbitario tan caracteris-
tico del cretinismo. Algunos de estos
enanos nacen pequeiios ¥ se mantienen
en miniatura pero en otros el ritmo de
crecimiento puede disminuir més ¢ me-
nos briscamente en algin periodo de la

infancia.

Durante los afios de la preadolescen-
cia no se puede predecir con certeza
qué nifios serin maduros gexnalmente
para la época promedio, cudles presen-
tarin una adolescencia tardia aungue
normal, y cuniles permanecerin sexual-
mente infantiles. Solamente después de
haber slcanzado dichos pacientes los
afios de la adultez podrin ser clasifi-
cados entre esos tres grupos de acuer-
do con el patrén de desarrollo sexmal.

Retardo en el inicio del crecimiento
¥ desarrollo de la adolescencia. Hay un
gran grupo de pacientes que dejan de
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presentar e] brote normal de crecimiento
y de desarrolle sexual en ¢] tiempo
usual correspondiente a los primeros
afnos de la segunda década (primeros
“teens” de Jos autores de habla inglesa).
Amenudo, pere no invariablemente,
ellos permanecen mis pequeciios que el
promedio durante toda su infancia y han
presentado de modo consistente un re-
tardo de 2 a 4 afios en su desarrollo
epifisario, A Ja edad en que sus con-
temporincos comienzan a madurar se-
xualmente, a crecer mis rédpidamente y
a ¢nsanchar su complexidn, ellos se que-
dan sexualmente inmaduros y contimian
creciendo a una velocidad lenta. Su cor-
ta estatura, su falta de desarrollo mus-
cular ¥ su inmadurez psiquica, compa-
radas con otros nifios de la misma edad,
los hace més conspicuos en ese momen-
to y se les considera como “enanos™,
Especialmente si el sujeto es un mu-
chacho, los padres se vuelven mis y
mds preocupados y llegan a creer que
el nifio tiene “uona alteracién glandu-
lar”. Eventualmente la pubertad se imi-
cia, pero puede que no ccurra hasta
que el paciente tenga 16 © mis afios.
La adolescencia puede progresar enton-
ces rapidamente con un sibite brote de
erecimiento; o puede haber solo un des-
arrollo sexmal lento e igualmente un
crecimiento somético lento que pueden
continuar por largo tiempo debido al
hecho de que la gsificacién y fusién epi-
[isarias estin retardadas. Eventualmen-
te estos pacientes alcanzan una estatu-
ra que cae dentro de los Iimites norma-
les del adulto, aunque a menudo ellos
se quedan mis pequeiios que ¢l prome-
dio.

A veces los antecedentes revelan que
uno de los padres o algin otro miembro
dé la femilia ha presentado un patrém
semejante de crecimiento y adolescen-
cia retardados, pero no siempre resul-
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ta asi. El hecho de que durante toda la
infancia el desarrollo epifisario fre-
cuentemente s¢ rezaga varios afios por
debajo del promedio sugiere que todos
los tejidos del cuerpo pueden ser lem-
tos en la maduracién. Estas diferencias
en la maduoracién somatica ¥ sexnal pue-
den depender de influencias genéticas
o nutricionales gue afecten al orgamis-
mo en su totalidad, o sobre las varia-
ciones constitucionales del patrén endo-
crino del sujeto. Que solamente se tra-
ta de un retardo en la activacién del sis-
tema pitnitario-gonadal-adrenal y no de
un defecto espeeifico de alguna glin-
dula individualmente se halla demos-
trado por el hecho de que el paciente

en consideracién madura eventualmen-
te dentro de los limites normales,

Nanismo pituitario

Los individuos con nanismo descritos
en la antigua literatura por Paltauf y
Lorain-Levi, y acuellos a quienes Gil-
ford aplicé el término de “ateleiosis™
eran probablemente enanos pituitaries,
sungue Edheim fue el primero en dilu-
cidar el rol de esta glindula en el des-
arrollo de los mismos. Desde entonces
ha habido una tendencia indiscrimina-
da para atribuir a una deficiencia pi-
tuitaria todos los casos de nanismo pa-
ra los cuales no hay una explicacién ob-
via. En realidad resulta extraordinaria-
mente dificil establecer este diagnésti-
co desde el punto de vista clinico, es-
pecialmente durante la nifez, siendo
muy rare que haya signos de tamor u
otras lesiones destructivas gruesas de la
pitmitaria, tales como alteraciones de
la #illa tureca, reduccién de los campos
visnales o evidencias de aumento de la
presién intracraneal. El nanismo asocia-
do con xantomarosis del tipo Hand-

o4

Schiiller-Christian es de origen pituj-
tario. Ocasionalmente un crineo-farin-
gioma o un glioma de la regién del
yuiasma éptico o del hipetilamo pue-
de dar origen ya a un nanisme o ya a
wanifestaciones de hipotalamo-pituita-
ria posterior (diabetes insipida). En au-
sencia de signos de localizacién que ze
refieren a una lesion de la regién pi-
tuitaria, la prucha de gue el nanismo
en ¢908 casos zea debide a deficiencia
de la hormona pituitaria del crecimien-
to dependerd del hallazgo de alteracio-
nes en otras de las funciones pituita-
rias (gonadotrdpica, adrenotrépica o ti-
rotrdpica).

Cuando un enane permanece sexual-
mente infantil ya entrado en los aiios
de la adultez, e: logico presumir que
hay una deficiencia tante de la hormeo-
na de crecimiento como de la gomado-
tropina de la pituitaria y el estudio de
la vida de estos enanos y de los cases
en que una lesién pituitaria ha podide
ser confirmada en la auntopsia, permite

la siguiente descripeién general del cua-
dro clinico del “nanismo pan-hipopi-
tuitarie™.

Los enanos pituilarios son frecuente-
mente de lamaio normal al nacer ¥
pucden centinuar creciendo perfecta-
mente de mode normal durante los pri-
meros afio: de la vida. Esto sugiere que
¢l erecimiento de lo: nifos en los pri-
meros tiempo: de la vida puede no ser
dependiente de la hormona del creci-
miento, sino rue puede ocurrir en gran
medida como el resultado de una ten-
deneia a erecimiento intrinseco de los
tejidos. Después que el nanismo se ha-
ce aparenle. el crecimiento no cesa en-
teramente =ino (ue usualmente conti-
mia a un ritmo muy lento. Hay un re-
tardo en el desarrolle dseo que puede
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ser tap marcade como sucede en el hi-
potiroidismo, Atin cuando los centros
epifisarios suelen osificarse completa-
mente, puede dejar de ocurrir la fusién
v las lineas epifisarias pueden quedar
abiertas indefinidamente o cerrarse en
la vida adulta. Sin embargo, la disge-
nesia epifisaria que es muy frecuente
en los enanocs hipotiroideos ho ha sido
encontrada por todos los autores, ha-
biéndose sugerido ¢que en los enanos pi-
tuitarios el retardo de Ia osificacidn epi-
fisaria es debida a deficiencia de la hor-
mona tirotrépica, lo cual no se puede
probar ni negar en la mayoria de los
cagos, pero usnalmente no hay vinguno
de los signos caracteristicos del hipoti-
roidismo, tales como pereza, alteracio-
nes de la circulacidn, elevacién del co-
lesterol del suere o metsholismo basal
hajo.

Ademas, en los enanos hipopituitarios
el desarrollo dseo no se acelera por la
medicacion tiroidea, Sin embargo, hay
ocasionalmente casos de déficit combi-
nado pituitario y tiroideo, El Dr. Wil
kins solo ha viste uno o dos pacientes
en los que habia signos indudables de
deficiencia combinada.

Algunos enanos pituitarios som afec-
los a ataques de hipoglicemia que son
probablemente debidos a deficiencia
de los factores neogluconeogenéticos de
Ia suprarrenal, Jo cual sugiere una dis-
minucién de la hormona adrenmocorti-
cotrdpica de la pituitaria, anmngue sin
embargo no se han encontrado signos
tipicos de la enfermedad de Addison
con evidencias de déficit de los facto-
res regnladores de log electrolitos, mien-
tras por otra parte hay una insuficien-
cia de los androgenos adrenales, indi-
cada por la ausencia de pelo sexual ¥
haja exerecién de 17-ketoesteroides.

Aumngue en muchos casos de nanismo
pituitario no se pueden encontrar evi-
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dencias de déficit de Ja hormona tiro-
trépica o de la adrenotrdpica, sin em-
bargo se hace conspicua la falta de ac-
tividad gonadotrépica a medida que los
pacientes se hacen mayores, Usualmen-
te hay una falta completa de desarrollo
sexual: los testes y los ovarios perma-
necen pequeiics e inmaduroz: ¥ no se
presentan los caracteres sexnales secun-
darios. En ambos sexos hay falta de pe-
lo sexual y la excrecién de los 17-ke-
toesteroides es nsualmente menor de 2
mgr. por dia, indicando una deficien-
eia de andrégeno adrenal asi como del
testicular, La exerecién urinaria de hor-
mona foliculo estimulante se halla dis-
minuida (menos de 6 u.r. por dia). La
ausencia de pelo sexual, los 17-ketoste-
roides bajos ¥ la FSH baja sirven para
diferenciar los casos de infantilismo
pituitario del hipogonadismo debido a
insuficiencia ovirica o testicular primi-
tivas. Ademis del fello en madurar se-
xualmente, el enano pitunitario conser-
va los aspectos infantiles e inmadures
y cuando el paciente alcanza el final de
la 2a. o comienzos de la 3a. décads, la
piel puede perder su elasticidad y mos-
trar envejecimiento, pero los rasgos per-
manecen inmaduros, originande un ti-
po de “joven avejentado™ que es muy
caracteristico y a causa de la falta de
desarrollo muscular que ocurre en la
adolescencia, estos pacientes muestran
amenudo astenia v fatigabilidad.

Es ohvio por lo que hemos dicho gque
el ¢nadro de nanismo hipopituitario se
desarrolla graduslments con el avance
de los aiios. Durante Iz énoca prepuhe-
ral puede resultar imposible diferenciar
los pacientes hipopituitaries de los
otros tipos de enanos ¥ hasta que el
paciente mo alcance los 20 afios puede
haber duda en cnanto a &i se trata me-
ramente de un retardo temporal de las
actividades de la pitnitaria o de un de-
fecto permanente de la glindula.
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En la préctica, ya que la dosificacién
de la hormona del crecimiente ¢s im-
practicable, aplicaremos para el diag-
ndstico de la insuficiencia pituitaria an-
tes de la pubertad, siguiende a R, Fron-
cois ¥ colaboradores, la determinacién
de Ios signoa indirectos que a continua-
cién enumeramos, que son de valor y
objetivan la insuficiencia de algunas es-
timulinas hipofisarias, esencialmente
tirecestimulina y hotmona adrenocorti-
cotropa cuya insuficiencia va corriente-
mente asociada  un déficit en hormo-
na del crecimiento:

a) la insuficiencia en tirecestimuli-
na por la determinacién de la tasa del
colesterol en la sangre.

b) la insuficiencia en A.C.T.H.
por las siguientes pruebas:

1.—Pruebha del agua de Kepler

2—Prueba de la hipoglucemia

3—Dosificacién de los corticoides
plasméticos.

4,~Tasa de corticoides urinarios

¢) la disminucién de la tasa de ex-
crecién de 17-Ketoesteroides.

CAUSAS DE NANISMO *
I.—Enfermedades dseas

A. Condrodistrofia y disostosis
miiltiple

B. Raquitismo (todos los tipos)
C. Osteogénesis imperfecta

D. Enfermedades de Ia columna
vertebral (TB, caries)

* Segpin Wilkins
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IL—Alteraciones nutricionales o me-
tabdlicas

A. Enfermedad celiaca v fibrosis
quistica del pincread

B. Enfermedad renal crénica

C. Insuficiencia hepética

D. Déficits nutricionales ¢ infec-
ciones crdnicas

IIL.—Alteraciones  circulatorias  con
anexemi

A. Malformaciones congénitas del
corazdn

B. Enfermedad pilmonar crémica
extensiva

IV.—Alteraciones endocrinds
A. Hipotireidismo

B. Precocidad gexnal con fusién
epifisaria precoz

C. Hipopituitarismo
D. Tipos mixtos

V.—Adolescencia retardada con retardo
del brote de crecimiento

VI.—Nanismo primordial o genético
{constitucional)

A. Familiar
B. Esporadice

C. Sindrome de agemesia ovarica
con nanismo

VIIL.—Tipos sin clasificar

A. Nanismo con progeria

B. Nanismo con defectos cere-
brales severos
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CLASIFICACION DE FAIRBANKS

Nanisnio general

Osteogénesis imperfecta (excluyendo

casos prenatales severos)
Aclasia diafisaria
Osteopetrosis

Progeria

Infantilismo caquéctico
Sifilis congénita
Macrogenitosomia precoz
Sindrome adrenmogenital
Sindrome de Burnier

Sindrome de Laurence-Moon
Tipo de térax corto

Condro-osteo-distrofia (Morquio-
Bradsford)

Gargoilismo
Caries vertebral

Escoliosis grave (incluyendo algunos
casos como congénitos)

Tipo de miembros cortos

Osteogénesis imperfecta (casos graves
prenatales)

Displasia epifisaria punctata

Raquitismo celiaco y esteatorrea

idiopitica

Atecleiosis gexual

Sindrome de Frihlich

Cretinismo

Acondroplasia

Raquitismeo renal

Nanismo pitnitario (ateleiosis asexual)

Enfermedad de Simmeonds

Fracturas muiltiples

({mids o menos espontineas)

Osteogénesis imperfecta

Raquitismo grave

Raquitismo celiaco

Esteatorrea idiopitica

Osteomalacia

Raquitismo renal

Displasia fibropoliostética

Enfermedad de Paget

Sindrome de Fanconi

Hipertiroidismo

Osteoporosis genil (columna)
Sindrome de Milkman

Osteomalacia

Raquitismo grave
(tipos graves y tardios)

Raquitismo celiaco

Esteatorrea idiopdtica



