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Presentacion de dos casos

Por los doctores:

Liane BorroLLa ¥ Yanmn Kourl

En 1952, Jonxis y cols.! notaren
que algunos mifios con ragquitisme inci-
piente exeretaban méis aminodcidos en
s orina que los normales,

En el aiio signiente, los mismos
autores? hacen un estudio detallado
de la hiperaminoaciduria raquitica, lle-
sando a la conclusién que era consecu-
tiva a una disminueién de la reabsor-
cion de los aminodeidos por las células
tuhulares renales. Recientemente Chi-
zolm y Harrison? demuestran que la
hiperaminoaciduria es un signo precoz
y muy sensible de falta de ingestién o
de absorcién digestiva de vitamina D,

Con motivo de haber emprendido una
revision de los aminoacidurias desde el
afio pasado en distintas afecciones
neurolégicas! y otras entidades, en-
contramos en dos lactantes con signos

. Trabajo presemado en el X Congreso
Médico Nacional, celebrado en La Habana, del
17 al 24 de Febrero de 1963,
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evidentes de raguitisme, una hiperami-
noaciduria, por lo cual presentamos a
continuacion, la historia clinica de estos
nifos por estimarlo de interés.

CAS0S CLINICOS
Caso N? 1—ABF., H. C. 345216, de

5 meses de edad, blanca, femenina, pro-
cedente de La Habana, ingresa en el
Servicio de Pediatria del Hospital «Cte.
Fajardo» por presentar polipnea y
fichre.

Historia de la enfermedad actual: La
hermana de Ja paciente refiere que
hace 5 dias, la nina comenzd a pre-
sentar tos productiva, polipnea y fiebre
de 38 a 39°C., sintomas que s¢ han
agravado iltimamente por lo cual la
trae a! Hospital. También sefiala tivaje
costal, vomitos después de la tos, ne-
gando cianosis. En los antecedentes
prenatales sefialaremos la prematuridad
de nuestra enferma que nacié a los &
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Fie. 1. Caso Ne. 1: Placa de pulmenes,
marcado reforzamiento hiliar con en-
lisema pulmonar ¥ neumomnitis
en Dbnses,

meses de embarazo pesando 5 libras.
No hay antecedentes neonatales de im-
portancia,

La nifia ha tenide catarros repetidos
v diarreas. Su desarrollo psicomotor ha
sido dentro de limites normales,

Vacunaciones: B.C.G. al nacer, vacu-
na antipoliomielitica. Ha recibido ali-

Fue, 2

mentacién con leche de vaca desde que
nacié diluida a la mitad hasta dirsela
pura a los 3 meses y también se le ha
dado puré de viandas.

En los antecedentes familisres: una
hermana mayor padece de bronguitis
asmitica.

Examen f[isico: Al examen, la nifia
muestra polipnea y fiebre, con aleteo
nasal, eianosis peribuecal durante los ae-
cegos de tos himeda y presenta se-
crecién maral abundante; las mucosas
son hipocoloreadas, ¢l paniculo adiposo
algo disminuido; pesa 11 libraz y mide
62 cms, Se encuentra un craneotabes
acentuado occipital, ligero cabalgamien-
to occipitoparietal, fontanels anterior
abierta que mide 1 x 1 cms. Se aprecia
secrecion mucosa én orofaringe. El
pulso es de 200/ minute, la frecuencia
respiratoria de 64/ minuto, Existe un
tiraje subcostal, hiperesonancia a la
percusion de hase derecha del térax,
estertores subcrepitantes en el mismo
sitio. El abdomen es bhlando y depre-
sible, se palpa una hepatomegalia de
tres traveses de dedo, €l hazo no es ni
palpable ni percutible, y no hay ade-

Fics. 2 v 3, Kl mismo coso, placa de huesos lorgos: se aprecian signos evidentes de raguitismo.
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nopatias periféricas. Al examen del sis-
tema nervioso, reflectividad dsteotendi-
nosa normal, Babinski bilateral, cierto
grado de hipotonia muscular y sensorio
conservado,

Evolucion: Se hace el diagnéstico de
hronquitis capilar (hronquiolitis) con
enfizema obstructive, lo cual es confir-
mado por el examen radiolégico de
urgencia. (Fig. 1) Se instituye trata-
miento antibidtico con penieilina y clo-
romicetina, cimara de oxigeno hilmeda
v digitilizacién. A los diez dias del in-
greso, la  sintomatologia  respiratoria
aguda ha desaparecido. El hallazgo de
crineotabes occipital marcade nos
orienta hacia la posibilidad de ragui-
tismo por falta de vitamina D. La nina
no habia recibido vitamina desde su na-
cimiento ¥ averizuamos que por ser de
piel muy blanca, los familiares temian
que la luz del sol le hiciera daifio, mo-
tivo por el eual no la sacaban de la
caga donde vive. Se indica placa de
crineo y huesos largos encontrindose
signos evidentes de raquitismo (Figuras

2y3).
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Fre. 4. A la izquierda, cromatograma del ecoso

No. 1: comparade con wn conirol mormal

a ln derecha, la exerecion de aminodeidos en
arina estd aumenivda,

El hemograma a su ingreso mostrd
anemia con hemoglobina de 7.90 gms.
por 100 ml; leucocitos: 12:500/ mm3,
conteo diferencial: segmentados: 65%,
linfocitos: 33%, monocitos: 29 oligo-
cromia: XX y anisocitosis: X, eritrosedi-
mentacién: 60 milimetros en una hora
(Westergren) urea y glicemia normales,

Fie, &

Fies. 5 ¥ 6. Cazo No, 1: Place de huwesos lorgos: Después del tratamiento, se observa gran
mejoria de los signos de roquitismo.
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serologia negativa, calcio sanguineo: 10.5
mgs, por 100 ml., fésforo: 3 mgs. por
100 ml., fosfataza alealina: 4.4 Unidades
Bodanski, heces fecales negativas, orina:
vestigios de albdimina, no glucosuria,
La eromatografia de aminodcidos en
orina sefiala un aumento global en la
excrecion de alfaaminodcidos. Se rea-
liza cromatografia bidimensional que
confirma la hiperaminoaciduria (Figu-
va 4).

St inyecta a la nifia por via intramus-
enlar una dosis de 600.000 U. de vita-
mina D2, a los § dias de la inyeceion,
el calcio sanguineo es de 123 mg. por
100 ml, fésforo: 5.8 meg por 100 ml.,
fosfataza alealina: 9.6 U, Bodansky,

Ez dada de alta, ingresando de nuevo
a los 3 meses, a la edad de 8 meses con
un peso de 13 libras 15 onzas, talla:
63.75 ems., no hay crineotabes a la pal-
pacion, ha mejorade el tono muscular,
la nifia (Figs. 5-6). sostiene bien la ca-
beza v se sienta. El examen radiolégico
de huesos seiiala una mejoria notable
del raquitisimo a los 60 dias de la adwmi-
nistracion de la dosis masiva de vita-
mina D. Una nueva determinacién del
calcio sanguineo arroja la cifra de: 10:5
mg. por 100 ml, fésfore 5 mg. por 100
ml., fosfatasa alealina: 9.6 U, Bodansky,
La ecromatografia en orina de amino-
acidos es normal asi como la aminoaci-
demia.

Caso N? 2—MS.P., H. C. 365337, de
4 meses de edad, blaneo, masculino, pro-
cedente de una creche de La Habana,
ingresa por fichre alta, tos ¥ disnea.

Historia de la enfermedad actual:
Hace 5 dias con antecedentes de salud
anterior, comienza a tener secréelon
nasal mucosa y tos ligera; en cee estado
se mantiene hasta el dia antes del in-
greso en que la tos se hace mds intensa
apareciendo fiebre de 38.5°C. y disnea

4

imtensa que se mantiene hasta que €5
traido al hospital. Se desconocen los
antecedentes por tratarse de un niio
abandonade, procedente de la Casza de
Beneficencia,

Examen fisico: El nifio presenta toma
del estado generval, disnea y discreta
clanosis peribueal, peso: 10 libras, talla:
63 cms., temperatura 38.5°C. En la piel
s¢ aprecian cicatrices recientes de le-
siones de piodermitis, cabeza con fon-
tanela anterior gque mide 3 x 2 cme,
erdaneotabes, conjuntivitis eatarral, gar-
ganta enrojecida, tiraje sub-costal, dis-
creta matidez en 1/3 superior del he-
wmitérax derecho en plano posterior,
hiperresonancia en hemitérax izquierdo,
estertores subcrepitantes en ambas
bases pulmonares con disminucién del
murmzullo vesicular en 1/3 superior del
hemitérax derecho, frecuencia respira-
toria: 56 por minuto, taquicardia, pulso:
160 por minuto, distension abdominal,
vientre timpinico a la percusidn, hepa-
tomegalia de 2 traveses de dedo, punta
de hazo palpable, micropoliadenopatias
cervicales ¢ inguinales, examen neurold-
mico normal. Se instituye tratumiento
con peniciling, tetraciclina, cimara de
oxigeno himeda, digitilizacién y for-
mula de leche por sonda,

El hemograma a su ingreso: 4.260.000
hematies, hemoglohina: 9.40 gm. por 100
ml., leucocitos: 24.000/mm3, segmen-
tados: 759, eosindfilos: 4% linfocitos:
209, monocitos: 19, eritrosedimenta-
cion: 27 mms. en una hora, urea y gli-
cemia normales, serologin negativa,
heces fecales: nada a senalar, orina:
vestigios de alblimina, no glucosa, resto
normal. Se indica un examen radiogri-
fico de térax, arrojando ¢l resultado si-
guiente: enfisema pulmonar, marcado
reforzamiento hiliar, lesiones congestivas
en regiones parahiliares, atelectasia en
el lobulo superior derecho (fig. 7).
Como en el easo anterior, al encontrar
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Fue. 7

Fies. 5 v 8. Coso No. 2: Placa de térax: Atelectasiae del lélndo superior dereche, enfisema
pulmanar, reforsumiente moreado hilior con lesiones comgestivas em regiones parahiliores,

eraneotabes, indicamos plaea de crineo
v huesos largos apreciandose signos de
raquitismo. (figs. 8 v 9). El caleio san-
guineo fue de 114 mg. por 100 ml,
fosforo 3 myg. por 100 ml. fosfatasa al-
calina: 10 vnidades Bodansky. La cro-
matografia de aminodcidos urinarios nos
da un anmento en la exerecidn en ge-
neral, (Fig 4) siendo la aminoacidemia

normal. A los 11 dias del tratamiento
el examen radiolégico de pulmones
muestra una grap mejoria de las lesio-
nes, ¢l nifo esta afebril, ¥ no presenta
gignes respiratorios. Se trata el raqui-
tismoe con una sola dosis de vitamina
D2 de 600,000 U, intramuscular v se da
de alta, siendo ingresado de nuevo a la
edad de 10 meses con un peso de 16

Fres. 9 v 10, Case No. 2: Pleea de huesos largos, son tipicos los signes de raquitismo,
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Fre, 11

Fue, 12

Fus. 11 ¥ 12, Case No. 2: Después del tratamiento con vitamina D, hun desaparecido los
signos de raguitismao.

libras v talla de 67 ems Al examen
no hay craneotabes, aparato respiratorio
y aparato circulatorio normales, sistema
nervioso negativo, la placa de huesos
largos, a los 125 dias de haber el nifio
recibido la vitamina D2 muestra que
no hay signos de raquitismo (figs. 10
v 11) el caleio en sangre es de 11.1 mg.
por 100 ml, féefore: 4.7 mg por 100
ml., foslatasa alealina: 3.6 Unidades Bo-
dansky; una nueva cromatografia uri-
naria de aminoacidos es normal.

MATERIALES Y METODOS

Se estudié la presencia de aminodei-
dos en sangre ¥ orina por medios cro-
matograficos cireulares, descendentes y
hidimensionales, El andlisis en sangre
se hizo de acuerdo con un método pu-
blicado por nosotros con anterioridad
y que consiste en el aislamiento y
concentracion de los aminodecidos en
columna de intercambio idnico, desali-
zacion v aplicacién a los cromatogra-
mas. La interpretacion se hizo teniendo
en cuenta los valores Rf establecidos
previamente por nosotros v la cuanti-

6

ficacidn se hizo por métodos de clucidn.
Los estudios se hicieron en ambos eazos
antes y después del tratamiento. Ver
resultados en los cuadros 1, 2 v 3 ¥
figura 4.

COMENTARIOS

En ambhos pacientes con raguitismo
por defliciencia de vitamina D), encon-
tramos una hiperaminoaciduria global
la cual desaparecié después del trata-
miente con 600000 U, de vitamina I,
conjuntamente con la regresién radio-
logica de las lesiones dseas. La amino-
acidemia en los dos fue normal. Esto
nos indica que la hiperaminoaciduria
ragquitica es transitoria ¥ en relacidn
directa con la falta de vitamina D). En
nuestros pacientes el raquitismo no era
por falta de absorcién pues ninguno
presentaba estestorrea. La hiperamino-
aciduria se considera de dos origenes,
por trastorno del metaholismo de los
aminodcidos, en cuya circunstancia la
aminoacidemia es alta o bhien por alte-
racién renal,

En el raquitismo. la deficiencia de

R, C. P
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CUADRO I

RESULTADO DE LA CROMATOGRAFIA CIRCULAR
EN LOS DOS CAS03

Antes del tratamiento

Despuss del tratamienio

Sangre Normal Normal
Orina MNormal
CUADRO 11
RESULTADO DE LA CROMATOGRAFIA DESCENDENTE
EN LOS DOS CASOS
Antes del tratamiento Despuis del tratamiento
Sangre Normal Normal
Orina MNormal
CUADRO 111
RESULTADO DE LA CROMATOGRAFTA BIDIMENSIONAL
EN LOS DOS CASOS
Antes del tratamiento Despues del tratamicnto
Sangre Normal Normal
Orina Normal

vitamina I} al parecer anmenta la ex-
ereeidn de aminodcidos por el nibuli
renal, produciendo una insuficiencia tu-
bular transitoria, asimismo la excrecion
de fosfatos aumenta por disminucion
de la reabsorcion’ Esta reduccidn
combinada de fosfatos y de aminodci-
dos en la falta de vitaminag D sugiere
que existen interrelaciones fisioldgicas
estrechas de los meecanismos de reabsor.
cion tubular de estas substancias,
Darmady y Stranack® han mostrado
por autoradiografia de la nefrona aisla-
da que la vitamina D se concenlra en
las células del tibuli proximal lo que
apoya el concepto de que los amino-
acidos procedentes del filtradoe glome-
rular s¢ reahsorben en dicha parte,

Jonxis y eols.? encontraron que la
exerecion de aminodcidos no wvuelve a
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la normalidad hasta que dosis curativas
de vitamina D habisn sido dadas du-
rante 3 a 4 semanas, notando que la
recuperacién es lenta comparada con
la rapidex con la cual el fésfore inor-
ginico sérico lo hace, También es de
interés senalar que Chisolm y cols?
al estudiar nifos prematuros hallan
que la hiperaminoaciduria es un signo
precoz de falta de vitamina D, apare-
cienda antes que las manifestaciones ra-
diolégicas dseas ¥ que en niilos con ra-
quitismo floride, las dosis de vitamina
D) necesarias para prevenir la hiper-
aminoaciduria son menores que las que
hacen falta para producir la curacion
ésea, Fanconi? ha planteads Iz hi-
potesis de que los requerimientos de
vitamina I} son diferentes segin los in-
dividuos, Nuestros casoz también tienen
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el interés de presentar raquitisme por
falta de vitamina D, hecho que no es
tan rare en nuestro medio, atin en nifos
de raza blanca, cuando condiciones es-
pectales, prematuridad, falta de aporte
suficiente de vitaminas, poca exposicién
a la luz solar por diferentes motivos,
estin presentes.

Crecmos que Ia normalizacidn de
la aminoaciduria después del trata-
miento es un buen indice de curacidn, en
el primer nifio, los aminodeidos se ha-
bian normalizade antes de la curacidn
radiologica completa, no azi en el ze-
gundo, en que ambos hechos eoinciden.

RESUMEN

Presentamos dos casos de raguitismo
exdgeno por falta de vitamina D en los
cuales estudiamos la exerecion de ami-
nodcidos en orina antes vy después del
iratamiento por medios cromatogrilicos.
Encontramos en ambos hiperaminoaci-
duria in hiperaminoacidemia, lo que in-
dica que la excrecidon de aminodcidos
por ¢l tibuli renal estd anmentada. La
La hiperaminoaciduria en los nifios fne
transitoria ¥ desaparecié con el trata-
micnto antirraquitico. Creemos que la
normalizacion de la aminoaciduria des-
pués del tratamiento es un buen indice
de curacion del raguitismo.

BIBLIOG

L—Jonxis, I. H. P., Smith, P'. A, and Huisman,
T. H. J.: Ricketz and Aminoaciduria,
Lancet, 2; 1015, 1952,

2, —~Jonxis, J. H. P, and Huisman, T. H. ].:
Amino-acidaria in Rachitic Children,
Lancet, 2: 328, 1953,

3 —Chizolm, I. 1. Ir. ond Harrison, If, E.:
Amineacidoria in vitamin 1} deficieney
siates in. premature infants ond older in-
famts with rickels, J. Pediar, 60 206, 1962,

d=Rorbolla, L. ¥ Kouri Y.: Aminoaciduria
en nifios eneefalopiiicos cronicos, Rev. Cu-
bana Pediat., 34:12, 1962,

S.—Harrison, H. E. and Haorreison, H. €.: The

tH

SUMMARY

Two ecases of rachitie children are
presented. We studied the urinary ex-
eretion of aminoacids before and after
treatiment by chromatography. We found
in both cases hyvperaminoaciduria with-
out aminoacidemia, it scems that renal
tubuli exereted more aminoacids than
normal in those cases. The hyperami-
noaciduria in those infants disappears
with speeific treatment with vitamin D.
We thinks that the normalization of
urinary aminoacids after treatment i
a pood sign of healing rachitism.

RESUMEN

Nous présentons deux cas de rachi-
tismo exopéne par mangue de vitamine
D. Nous avons étudié Pexerétion d’ami-
noacides urinaires avant et aprés le trai-
tement para chromatographie. Nouns
avons lrouvé dans les deux cas une
hyperaminoacidurie sans hyperamino-
acidemie, ce qui indique que Pex-
eretion d'aminocacides par les tubuli
rénaux est angmentée hyperaminoaci-
durie chez ces enfants fut transitories
et disparu avec l¢ traitement antirachi-
tique, Nous croyons que le retour a la
normale de laminoacidurie apres le
traitement es un bon signe de guérison
du rachitizme.
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