Rev. Cub. Ped. #6: 351-355, Julio-Agoste, 1974

SERVICIO DE OTORRINOLARINGOLOGIA DEL HOSPITAL INFANTIL DOCENTE
“WILLIAM SOLER™. LA HABANA

Acalasia esofdgica congénita en nific mongélica

Por bl Dres.:

Janvie B Avvasan-Rios.” Livse Bounonny Vacien*®

Allamor-Rics, J. K. o1 al. Acalasia esofdgiod vengdaite en wite posmilice, e, Usle Pl 46e
1.

Te presenta el vaso de uma nifia e P aiee con Sisdnunse die Thwn, aeocials 2 Gte una svalasia

toligica compruila. Se hawre una

revisiom babiuscrafica sobre las malformacioncs conpénitas

mas (recgentes en ol praciente migsolicn, e e itz poferemein Teepeetin 8 sl CORPnIlnNei
con acalasia. Basado en los conveptes wohre I oliologin de Ta aealaein, existentes on la aetualidad.,
i suglere la posibilidad de aque b malionimiones congd s v las anemalias cromusdmbogs
vhedescan a wna alteracion mietalashicoemzimith 0 conie, actuante originariamente en |y elapa

pre o transembrionaria.

INTRODUCCIOX

Frevuentemente aparecen en la literalora
médica mundial descripeiones solire sindro-
me= malformativos tinices o midltiples aso-
ciados a anomalias cromosdmicas, determi.
nands alpunos de ellog, una alia mortali-
dad en las etapas perinalal y primera ine
fancia, micntras otros, de menor gravedad,
permiten una vida mas prolongada y, en
weasiones, son suscoptibles de reparaciones
quirirgicas; igualmemte, s¢ ha insistido
sobre la mayor incidencia de ciertas afec
viones en pacientes con aberraviones ero-
masomicas.? Ademis, ha sido motive de
sumo interés la relativa frecuencia con que
se presentan malformaciones cardiacaz o
de vias digestivas en pacientes con Sindro.
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g

me de Down 000002000 Jopepde que
awmenta a parlir de los estudios de [r-
jeune y eols,' en 1959, y su hallazgo del
cromosoma acrocénlrico extra en las célu.
las de dichos enfermos, Se esta de acucrdo
en que las anomalias del tracto digestivo
mas frecuentemente encontradas en pacien-
tes mongdlicos son las atresias duodenal
ideal, megacolon aganglicnico, estenosis pi-
lériea, estenosis del colon e imperforacién
anal. En Cuba, Durdn Camillo' (1938) v
Borbolla Vacher y cols* (1956) han infor-
mado sobre la asociacion de la enferme-
dad de Hirschsprung y mongolismo. Sin
embargo, la asociacion acalasia esofigica
congénita y Sindrome de Down no parece
haber side documentada con anterioridad
en la literatura médica, siendo esta la ra-
gin por la cval presentamos nuestro caso.

PRESENTACION DE UN CASO

HC 326352 5. F. R. Paciente de 9 afios de
edad, mestiza, Natoral de Oricnte. Es ln dltima
de 12 hermanos, sicndo los demds normales.
Embarazo a términe cursade con muchos vémi.



trs, parte eutocico. Pesd al macer 70y mwdia
libras teniendo la madre y el padre 45 v 35
anes respeclivamente. Se sentd oa los 10 meses
v caming a los 2 v medio afos, Vacunada,

Ingresa por regurgitaciones v di=fagia preson-
tes desde el nacimients con periodos variables
de mejoria eeguidos  por erizis de exacervacio-
nes que en ocasiones o acompanan de fielire,
A Qs dos afios le fue disgnosticada acalasia
eanfigica, por lo gue se le han cstado realizane
do “dilataciones™  pericdicamente.

Pezo 25 kg Talla 45 pgs. Circunf. cefal, 475
cvm, Implamacion baja del cabello, caracteres
facinles propios del mongolisme (Figo 100 epic

Fig, 1--Facies de fa paciente.

cantus,  hendiduras  palpebrales  de  oblicuidad
mongoleide, boca entreabierta con lempua gran-
de, dificuliad para la acomodacion a la bue, e1e
manos cortas v anchaz con clinedactilia v ros-
go= bilaterales de simio.

Hb. 91 g%. Glicemia 108 mpfe. Scrolegia.
orina ¥ heces fecales megativaz, Proteinas tota.
les 6.3 p%%. Telecardiograma: rectificacion  del
arco aortice, drea cardiaca normal. Al csofagao-
grama se obzerva marcada dilatacion del cwerpn
del esifago con cicrre del cardins (Fig, 23,

Cromatina  sexual; examen de  frotis  bucal
con coloracidn  acetoorceina: Cuoerpos dde Harr:
He  e—sexo  cromatinico  positive—
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Carotips realizndo a partie de wn cultive e

sanyre perisferica caracteristico del Sindrome de
Prown: 37NN,
Urograma y electrocardiograma  normales.

Fig. Z?—Muarcada dilatacian  del  csofege  con
vivrre ded  cordias v auseeein e movimibentos
preristaltices,

BIZCUSION

Es= posible que la asociacion acalasia eso-
fagica vy Sindrome de Down sca una mera
orurrencia casual, pero la existencia de
otras mallermaciones  patologicamente =0
mejantes a la acalasia, come el megacolon
aganzlidnico, cuya frecuencia en el mon-
solico s ha juzgado considerable —el
2% de los ninos con enfermedad de
Hirschsprung son mongdlicos**—— nos lleva
a evaluar estas dos entidades on estrecha
vinculacion  pero sin lograr precisar =i
nbas lesiones obedecen a una caus=a co-
n o si la acalasia es una anomalia de-

I
pendiente del cromosoma  extra. En cste

sentide, los estudios encaminados a encon:
trar una relacién bioguimica e inmundl-

gica'* % entre la alleracién cromosdmica
v las malformacioncs congénitas no han

arrojado resultados aclaratorios, ni siquie-
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1a la manera como se¢ producen los cam-
hios fisicoquimicos descritos en el Sindrome
de llown a consecuencia del cromosoma
e rnumerario.

la acalasia del esofago, por su parte,
semlo un trastormo  neuromuscular  cono-
vido clinicamente y, aunque propiamente
dilucidada ya la naturaleza patolégica fun-
damental de la lesién consistente en una
disminucién o ausencia o degencracién
de las edlulas mioentéricas del drgano,™™
“ vontinda siendo una afeccién cuya etio-
patogenia ez molive de controverzias. Al
sunos aulores™ " han convenido en consi
derarla hasta alora como una entidad no-
sologicamente con caraclerislicas propias,
peio ello no parece corresponder a las evi-
ilenvias  clinicopatoldgicas, mientras si se
ajusia mias a la iraduccién sinlomalica a
mivel esofagico de wna alteracion organi-
ra de significacion sistémica gue puede
aleetar, en su evolucidn. eualquier otra lo-
vilizacion o ser mas o menos generalizada,
v ocuva lesion basica, de naturaleza neu-
mwvegetativa,  asentaria sobre ol sistema
parazimpdtico™" con disminucion o ausen-
via de ln capacidad contractil del cuerpo
del esdfapo vy cierre del cardias®s0en
por accién no controlada del oponente,
pudiendo, como se sabe, ser congénita o
aparecer en cualgquier momento de la vida
coincidiendo a menudo con otras patologias
de muy diversa cavsa: desnutricién,! dia-
Diptes, 2o0e 30,03 ﬂh‘u"lﬂli!-lﬂ&“ ]“mﬂ der-
matomiositis,  esclerodermia,®®*  artritis
reumatoidea,® parotiditis recidivante,?, ete.
La sohservacion en parientes ha levado a
algunos autores’*%3%3% 3 considerar tam.
bitn la posible transmision genética de la
misma. En publicacidon anterior uno de
nosotros' ha juzgado la posibilidad de que
la génesis de la lesién miocnteral del esé.

SUMMARY

fago pudiera ser determinada por un tras-
torne metabdlico-enzimatico de la glicali-
sis merobica por déficit vitaminico B, cu-
vos efectos podrian incidir no sdlo en la
degencracion del plexo de Auverbach en
cunlquier momente de la vida sino tam-
bién en la vida embrionaria formativa del
mismo, con la conziguiente lesidn congéni-
ta. Ide jgual manera, ;no podria un factor
semefante, actuvando en la ctapa formativa,
determinar lesiones a otros niveles o, inci-
diendo en la etapa preformativa, determi-
nar alguna alleracion en las células ger-
minales de uno de los progenitores con las
consecuencias lesionales congénitas  inhe-
rentes al grado v tipo de afeccidgn germi-
nal? Segiin esta hipdtesis nos e permitido
suponer que las llamadas malformaciones
congénitas v anomalias cromosdmicas ten-
drian una misma causa. En cste senlido
no debemos pasar inadvertida la coinei-
dente disminucion de la funcion parasim-
pitica pupilar en ¢l mongilico con gran
sensibilidad a la atropina™*

CONCLUSIONES

Después de exponer someramente o
aspectos  concepluales predeminantes res
pecto o las  consideraciones  etioligicas
orientadas en un 2entido unicista que per-
mita cxplicar la asociacidn acalasia-mon.
golismo, podemos hipotéticamente concluir
que las doz afecciones podrian obedecer a
una causa comin determinada posiblemen.
te por una reduccion de la actividad en-
zimitica vitaminica B en el metaboli=mo
glucidica aerdbico, sca en las células ger
minales de wno de los progenilores o cn
las primeras semanas de la vida embrio-
naria, con repercusion en el adecuado de-
sarrollo embriolégico de las estructuras or-
ganicas, fundamemtalmente neuroldgicas,

Alramar-Rios, ). H., o1 ul. Congenital exophageal achelasia in o mongoford girl. Rev. Cub, Ped.

46: 4, 1974,

A case ol a nine yearold girl with Down’s Syndrome amocialed with congenital esophageal
achalasia is presemied. A bibliographical review on most (requent congenital malformations in

R.C.P.
Jduvip-Bgesre, 1874
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mongoloid patients is performed and no reference o the concomitance of these malformations
with achalasia iz found. Based on the present concepts on the achalazia eticlogy, the possibility
that congenital malformations and chromosomal anomalies be caused by a common metabolic-
cnzymalic ¢hange, which primarily ocurrs in the pre or transembryonal stage, is suggested.

REZUME

Abamar.Kios J. K, et al. Achefasic ésophogiqne congénitale chex une fiffe mongolienne, Rev,
Cul. Ped. $6: 4, 1974,

Les autewrs présentent le caz d'une fille agee de @ ans avec Syndrome de Down associé & une
achalasic caophagique congénitale, On fait une révision bibliographique a propos des malforma-
tions congenitales lea plus fréquentes chex le malade mongolien, On na trouvé aucun rapport
avee achalagic. A propos des concepls sur 'élislogie de "achalasie, il est possible que les
malformations congénitales et le: anomalivs cromosemiques soient diles & une altération méta-
bolico-cnzimatique commun, gqui a liea Jans Pétape pre, ou transembryonnaice.

FESYRE

Anpramap-Puoc Y., ® np. BpozmeHAan azodarcannAad axafasid ¥ MOHTOMOER-
HOTO peGeHHI.Rev Cub Ped 46: 4, 1974.

ﬂﬁmm TeA cayqall ooaeHoff 9 JeT cuHnpomols layHa COBMECTHO ¢ BDOXIEHH-
2 aa'nasareanmaﬂ axanaavel, Ilpana,m{mp; Suorpadirae nepegnam-rp
H2ROOJEee 9YacTHX BPOENEHHHX Malbfopusmil y MORCONOADHEX COFBHHX ¥ He
OTMETHROCE CONYTCTBHA ¢ axanasucii. Ha ocHOBE DOHATI O STHOJMOTHH aAXa-
JafEM, CYUeCTEYIOMY B HReTOANEe BDEMA, CTABHTCA BOODOC 2 BOBMIEHOCTH
o0mers HADYDeHHA MeTado dMIMa K 3HIMMOE, IelcTEyRWErD HAY4NEHED B DTa-
1_11};"_i SAPOIMED, KAK NPIDHA BPOENSHHHY MAnbBOOTMaEl B XDOMOCOMHMEX AHOIMa-
. ]
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