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Sindrome de Marchesani, una causa de baja talla.
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Gonzalez Herndndez, J. v otros. Sindromte de Aarchesani, uno cause de baja talla. informe
de 2 pactonies. Rov Gub Ped 49; 5, 1977,

Se presenta el informe de 2 pacientes (un vardn de 11 anos v una nifie de 13 anos) con
las caracteristicas del sindrome de Weill-Marchesani, Se comparan los hallazgos oculares
y las malformaciones somdticas de nuestros pacientes con los informados en la literatura
médica, y s& révisan los criterios diagngstices. Se plantéa como un signo precor la miopia
y s¢ sehala la existencia de formas incompletas del sindrome. Se hace una breve revision
de la pasible ctiopatogenia del sindrome y s discuten las posibilidades terapéuticas.

INTRODLUCCION

La asociacion de esferofaquia, ectopia
del cristalino, braquidactilia v baja talla,
fue descrita por primera vez por Weill,
en 1932, Posteriormente, Marchesanf en

Tralajo presentado oo la Jornads Macions!
de Oftalmologia, Moviembee 1905 Trinidad. L
Willas.
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19397 reconocid estos estigmas como
un sindrome y considerd su patogenia
coman. A partir de entonces, han apare-
cido nueves casos en la literatura, que
han agregado méads datos referentes a
esta rara entidad, Aunque la mayoria de
las veces son los oftalmélogos quienes
hacen el diagnostico, en ocasiones la
baja talla v las malformaciones somati.
cas haccn que ostos pacientes sean vis
tos de inicio por los endocrindlogos.

Seguin Owen' antes de 1955 todo lo
escrito sobre esta entidad se encontraba
en manos de franceses y alemanes; a
partir de entonces, aparece en la lite-
ratura de otros paises.

Consideramos de interés presentar ¢l
primer informe de esta entidad en nues-
tro medio, por lo [lamative v poco fre-
cuente de su cuadro clinico, Se trata de
dos pacientes estudiados en el servicio



Figura 1. Edad cronoldgica: 13 8/12 aiios.
Edad peso: & aios. Edad talle: G ahios.

de endocrinologia infantil del IEEM, en
el Hospital Docente Infantil Pedro Bo-
rras.

informe de los pacientes

FPactante No. 1
DM, Historia clinica 511104 (figuras 1 y 2).

Nifia de 13 &/12 afos de edad, que consulta
por poco desarrollo pondoestatural, Ambos pa-
dres son primos hermanos. Mo se conocen las
caracteristicas del embarazo y el parte. Cami-
né a los 5 afos, no asiste a la escuela por su
retraso mental.

Examen fisico: edad dental: 13 afos. Peso:
21 kg, talla: 115 cm.
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Figura 2. Anomalias faciales.

Edad peso: 6 anos. Edad talla: 6 afos. Seg-
mento superior: 55 cm, segmento inferior: B0
cm. Braquicefalia, epicanto, posicién antimon-
goleide de las hendiduras palpebrales, hipopla-
sla de los senos malares, cuello corto, térax
ancho para su talla, pectus excovatum, abdomen
globuloso, cibitus valgus. genus valgus bilateral,
acortamiento del coarte metacarpiano. bilateral,
palidez cutaneomucosa.

Exdamenes complementarios: hemoglobina: 9.5
%, hematéerito: 34, heces fecales: Trichuris
trichivra y Gigrdia fomblia. Proteinas totales, co-
lesteral, calcio. fasforo, fosfatasa alcalina, eritro-
sedimentacidn, serologia, electroencefalograma y
electrocardiograma: todos normales. Prueba de
sensibilidad a la insulina: normal. Cromatina
sexual: 35% de cuerpos de Barr. lodo proteico:
4.6 meg

Examenes radiologicos: erdneo de tamano muy
pequeno, con las suluras muy proximas. Silla
turga normal. Poco desarrollo de los huesos de
las manos. Escoliosis lumbar de concavidad
derecha. Osteoporosis de los huesos de ambos
pies. Maleus wvalgus bilateral, Edad dsea: 10
anos. Torax sin alteracionas cardioadrticas. Ban-
da de atelectasia retrocardiaca derecha. con
imigenas anulares sospechosas de bronquiec-
tasia. En los cortes tomogrificos se define bien
la banda atelectasica de la reglon paracardiaca
derecha, con maltiples imdgenes anulares en su
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rior: 57 cm, segmento inferior: 66 cm. Aspecto
de estar enfermo crénicamente, globo ocular iz
quierdo de menor tamaifio que el derecho, crineo
achatade y pequefo, cuello corte, térax ancho
¥ corto, extremidades superiores: dificultad para
los movimientos de flexion y extensidn, engro-
samiento de la articulacién de la mufeca, mano
hipotréfica, pene pequefio, testiculos muy pe-
quanos (menos de 1 ml del erquidémetro de
Prader).

Exdmenes complementarios: hemograma, eri-
trogedimentacidn, parcial de orina, prueba de
Mantoux, filtrade glomerular, glucosuria de 24
heras, glicemia, coagulograma, calcio, fésforo,
fosfatasa alcalina, proteinas totales, excrecidn
urinaria de hidroxiprolina, electroencefalograma
y electracardiograma: todos normales, Cromati-
na sexual: negativa, Prueba de sensibilidad a la
insulina: normal. Biopsia de testiculo: imagen
que se corresponde con un testiculo prepuberal,

Exdmenes radioldgicos: notable diastasis de la
sutura coronal, sin signos de hipertensidn y i
gera desproporcién crancofacial. Manos muy
poce desarrolladas. Osteoporosis generalizada.
Edad dsea: 6 afios.

Hallazgos oculares: segmento anterior; ojo
derecho normal, ojo izquierdo: hernia del iris v
coroides. Medios transparentes del ojo derecho:
esferofaquia opacificada v subluxada hacia abajo,
ojo izquierdo afaquia quirdrgica. No pudo visua-
lizarse el fondo de ojo en ninguno de los dos
ojos. Tensién: en el ojo derecho normal, en el
izquierdo no se pudo tomar. Visidn: ojo derecho
20/100 (con las dificultades propias de su re-
traso mental); ojo izquierdo nula,

Este paciente habia sido operado en 2 oca
siones, en otro centro, por catarata del ojo iz-
quierdo. En nuestro centro se operd de nuevo
para resolver la hernia del iris y disminuir la
tension intraocular,

COMENTARIOS

El sindrome de Weill-Marchesani'® es
una afeccién aparentemente poco fre-
cuente. Por lo florido de los sintomas
oculares, son principalmente los oftal-
mélogos quienes la mayoria de las ve-
ces, hacen el diagndstico precoz.' Los
signos oculares no se detectan al nacer,
pero se van evidenciando paulatinamen-
te. El signo mds precoz es la miopia, que
puede constatarse desde la nifez®® En
nuestros dos pacientes se detectd antes
de la pubertad. Sucesivamente, se vi-
sualizan el borde superior del cristalino
¥y su membrana suspensorio-zonular, fi-
nalmente se desarrolla el glaucoma®
que es la complicacién mas grave.” La
pérdida de la vision puede ocurrir pre-
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cozmente y esta relacionada con la pre-
sencia del glaucoma: este Gltimo, oca-
sionado generalmente por el bloqueo pu-
pilar.” Los cristalinos pueden luxarse ha-
cia abajo, los lados, o hacia la cdmara
anterior o posterior,”” a diferencia de la
posicion que adoptan en la ectopia con.
génita del cristalino,” o en el sindrome
de Marfan,” en el que, habitualmente, la
subluxacidn es hacia arriba y regién na-
sal. En nuestros pacientes, los cristali-
nos se encontraban luxados hacia abajo.
La microesferofaquia es facilmente de-
mostrable con la dilatacién amplia de las
pupilas® Otras afecciones oculares en-
contradas son: colobomas, coriorretini-
tis, cataratas, leucomas, microcérneas,
megalocorneas, degeneracién coriorre-
tinial y estafiloma escleral ®®* Algunas
de éstas fueron encontradas en nuestros
pacientes.

La baja talia, lag malformaciones del
crineo, la dificultad vy limitacion de los
movimientos articulares se constatan
tardiamente, y cuando éstas se hacen
evidentes, los trastornos de refraccién y
las manifestaciones oculares han obli-
gado al paciente a consultar al oftalmé-
logo.” Las manos y los pies pueden ser
normales, pero habitualmente son cor
tos, con metatarso y falanges cortas. La
maduracién dsea suele estar retrasa-
da.>"

Es muy importante tener presente que
pueden verse formas incompletas del
sindrome, por ejemplo, esferofaquias
con extremidades normales o braquidac-
tilia con ojos normales; son las llamadas
formas fristes.”®

Las malformaciones cardiovasculares
no son constantes; las mas frecuentes
son las de tipo estenosante.' El retraso
mental puede estar presente o no*'0 "
En nuestros pacientes era de intensidad
moderada a grave.

Hasta el presente, todos los autores
estan de acuerdo en que esta entidad es
el resultado de una proliferacién precoz
y anormal del tejido mesenquimatoso.
Meyer y Holstein'* consideran que en al
ojo hay un desarrollo precoz de tejido
de origen mesodérmico, que al no ser
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compensado por un desarrolle similar
del tejide ectodérmico, da por resultado
la esferoltaquia. Marchesani™™ postuld
que se trataba de un defecto dnico (la
distrofia mesodermalis), con dos varian.
tes en su expresion: la hipoplasica
[aracnodactilia) v la hiperplastica (bra
quidactilia) es por ello gque, en ocasio-
nes, se le ha llamado "Marfan inverti-
do™."* Posteriormente, otros autores han
mantenido este criterig, "

Todo parece indicar que el sindrome
de Marchesani es una afeccidn de ori-
gen hereditario. Para algunos autores
estd relacionado con un gen autosdmico
recesivo;'” para otros. se trata de un
gen dominante. McGavic® presentd dos
familiaz con herencia recesiva y otras
doz con herencia dominante. Jensen®
plantea que, la trasmisién ez dominan-
te para la braguimorfia v recesiva para
la microesferofaquia, por lo tanto, pue-

FUMMARY

de comportarse de una u otra forma in-
distintamente.

Las posibilidades terapéuticas en es.
ta entidad son pocas. El diagnédstico pre-
coz ¥ el tratamiento quirdrgico son ne.
cesarios para una mejoria del prondsti-
co visual.® El tratamiento quirlrgico com.
prende tres aspectos: iridectomia, ex-
traccion del cristaline o su aspiracion.
Cuando el glaucoma se hace resistente
a las medidas medicoquirQirgicas se hace
necesaria la extraccion del cristalino”
En caso de glaucoma inverso, producido
cuando el cristalino se luxa hacia la cé-
mara anterior, los midticos empeoran el
cuadro clinice. los midridticos o mejo-
ran’ y para algunos autores, la iridecto-
mia es el proceder mas seguro; aungue
ésta no es la conducta que se sigue en
nuestros centros, va que de esta forma,
es posible que el ojo evolucione hacia
la ptizis butbis, de peor prondstico.

Gonzalez. J. et al. Marchesens syodrome: & couse of low height,. Beport of bwo cases.
Rev Cubr Ped 49: 5, 1977

Two patients —an 11 year old boy and a 13 vear old girl— with the characteristics of a
Weill-Marchesan| syndrome are presented. Qcular Findings and somatic malformations of
these patients were compared with those appeared 0 medical literature, and diagnostic
criterip were reviewed, Myopa 5 suggested as an early sign, and the existence of in.
complete forms of the syndrome s pointed out A brief review of the possible pathoge-
nesis of the syndrome is made, and therspeotic possibilities are discossed

RESLIME

Gonzalez Herndndez, J, el al. Syrdrome de Marchosond, une cawse de besse taille, Rapport
de 2 ¢cos. Rev Culs Ped 49: 5, 1977,

On présente le rapport de 2 patrents (un gargon dge de 11 ans et une fille agée de 13
ans) avec les caractéristiques du syadrome de Weill-Marcheseni, Les trouvallles oculalres
et les malformations somatigues de nas patients sont comparées & celles rapportdes dans
la littérature meédicale, et on révise les critéres disgnostiques. On signale comme signe
précoce la myopie et on souligne 'existance de formes incomplétes du syndrome. Une
bréve révision de la possible dtiopathogénie du syndrome est réalisée, et on discute les
possibilités thérapeutigues.
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