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Servicio de Pediatria de lu Residencia Sanitaria del Seguro-
Obligatorio de Enfermedad de Ciceres

Un caso de nanismo typus
amstelodamensis.

P. Altozano*

Cdceres

Desde que en 1933 Cornelia de Lanck describié los dos primeros.
vasos de este cuadro degenerativo, al que, por haber sido descubicrto-
en Amsterdam dio mas tarde el nombre de tipus amstelodamensis,.
hasta la fecha, son contados los casos aparecidos en la bibliografia.
médica. ZUNIN, en la revisién que hace en 1957, sefiala que, con su.
caso, son 13 los descritos en total. Ignoramos si, a partir de entonces,.
se ha publicado algin nuevo caso. De no ser asi, el nuestro haria el
niimero catorce de los publicados v el primero comunicado en Espana.

Historia clinica

Encarnacion B., 5 meses, natural de Ciceres. Nacida el 1.1X-1959.

Antecedentes familiares:. Padre, de 28 ainos, sano. Madre, de 23 afios, sana.
Esta nifia es producto del primer embarazo. No abortos. Abuelo paterno, enfermo
de asma bronquial. Abuela paterna, muerta, no saben de qué, hace anos. Tios.
paternos, sanos. Abuelos maternos, fallecidos de tuberculosis pulmonar a los
30 y 36 anos. Unico tio materno, muerto a los 3 anos de difteria. No ha habido,.
al parecer, antecedentes de malformaciones en los familiares mis o menos pré-
ximos.

“Antecedentes personales: Embaraze normal, bhien tolerado. La madre cosié.
mucho a miquina “de pie” durante todo él. Tuvo, ademds, varias caidas; espe-
cialmente, una sobre el vientre fue bastante fuerte, haciz el sexto mes. Parto.
normal, dos semanas- antes de la fecha prevista, El peso al nacimiento fue de-
1.650 gramos, por lo que se le puso en incubadora, donde permanecié, con in-
‘termitencia en las tiltimas semanas, hasta que salié de la Residencia el 29 de oc-.
wubre, pesando 2,440 gramos. Desde su nacimiento Ilamé la atencidn por el as.
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peio gue enbely ia

dliarmenis se

de Uamaba la “peluding.

Alimentccién: {eche ordenada de ia madre duranie uma sei

a2. Despusds co-
menzé a mamar dircctamente de la madre, pero tan irregular v tan peco activa.
menie que, desde los

quince dias, se le puso a lactanela mixta, primero con Ela-

rgon, couiirnandy al mes con lastaneiz artificiazl zon Pe-

dén y mis adelante P

largén. Zumo de naranis a los dos meses.

Enfermedades anteriores: Desd

ins dos meses,

olitis v
diarreas, leves.

Los padres, a los que preocu

si aspecto v reiraso de crecimiento, manifies.
3 1w [ PErET _— - 3 5 R |
tan Gue hasta los cuasive meses no ha comenzad

‘a la madre. Desde ontonc

n acasiones, U

o & Hiarse ¥ a soguir con la wmirada
o5, tambidn, se ris e

memenie inicia el
voger los objetos que se ls aproximan.

FiG, 1. — Encarnaciéon B, a los 5 meses, justo a
otra nifla normal, de la misma edad.

ExpronaciON. — Sorprende en esta nifia el peguefio tamafo de su cuerpy y
el aspecio de su cara. Kl cuerpo, como heclic a esezla reducida, preseata uns
hiperiricosis en hombros, espalda y parte externa de brazos, miembros relativa-
mente bien propercionados v dedos pequefios y delgadoes, sobre todo en in punta,
como los de un mufleca {fizs. 1 v 2j

stin cruzadas por

Las pulmas de las ma
un s

iveo transversal como en el mongelismo ¥, como en éste. hay incurvaeiéa
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n de movimiento de

dedn medique. (fig.

v mas proxima s la mang,

coto,

#zn peguefia, 1, con
cabeilera negra uy abundante, Frente
estrecha con gran hipertricosis Lejas lar-
gas, pobladas y unidas en el cuntrecejo.

Raiz de nariz hundida v la naviz respin-

gona con los orificios dirigidos hias

delanie. Pestafas muy largas v

Parpados aiornades, que wn

aspacio especial & Ia

GE AN DIRNE

finos, dando la impresién de hoca de

axilar inferior algo hipoplasice
v en posicién retrognata (figs. 4 v 3).

formacién corporal de Fre. 2.—Surco  frausvers de ia
Bucarnacién B. a ios § meses. paima de la

Ef resto de la exploracion es normal.

Somatomerria: Peso, 3.430 szvamos {normal, 6.550). Taila, 5’5 cms. {normul,

93). Talla seniada, 34°5 cwws. Perimetro cefdlico, 3472 cms. {normal, 42). Perime-
fro lovicico, 34'5 cms. [normal, 391, Perimetro abdominal, 30’5 ems. Fomanela,
3 x 2'3 cms.
Longitmd miaxima de cabeza (de glabela a opisiio), 105 cms,
Anchura maxima de cabeza f(de eurio a eurio), 10 cius,
Indice cefalico, 95. '
Anchora bizigomatica (de zigio & zigio), T'5 cmus,
” de los angulos de la mandibula (de zonio a zonio), 8’5 rms.
7 a alar), U7 cims.

de ia nariz {de ala

Altura de la nariz (del nasio al subunasall, 2°1 cms,

2%

mozrfolézica de la cara superior {del nasio al gratio), 6 cni=.

” mento-veriex, 12 ems.
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Curva sagital (del zmasio al imior, 17 cms.

ransversal {(de un irago a otre por encima te la 2% ema.

Envergadura, 51 cms.

N

Seemento superior del cuerpo. 34°5 cms

kel

inferior del cuerpo, 2072
Longiind del brazo, 8 ems.
del anzebrazo, 6 cms.

? de fu manoe, ¢ cws,

Ta mano, 3 ¢

Longitnd id
73
i E s . - N
del pie 5 @ acropodio,
” de trence {do siernale v symply 1718,

©1G6. 5, — Cara de Frances B. de 30 me-

ses e edad {caso de Jullen Marie y Se-

ringe). Obsérvese ln semejanza de los
rasgos faclales con FEicarnacion Bl

Del estudio de estos datos se Jdeduce como inds importante:
1.° Fuerte reirasc del crecimiento indicado por peso y talla muy
inferiores a lo normal.

9.° Txistenela de microcefalia, manifestada no solo por el redu-
cido perimetro cafalico, sino, también, por la relacitn con el perime-
tro toracico, que a esta edad es todevia menor gue el cefilico, miien-
tras gue aqui es superior.

3. La marcada braguicefalia, expresada por el indice celalico.
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Desarrollo  psicomotor: Se aplican para su exploracién las nor-
mas de desarrollo de GESELL y AMATRUDA que, como se sabe, dividen
la conducta del nifio en cuatro aspectos representativos del creci-
miento:

Motriz:

En decubito supino, cabeza predominantemente a un lado. Las

.manos permanecen cerradas, aunque flojamente.

Sentada, cabeza predominantemente erecta, aunque bamboleante.

En decubito prono, levanta la cabeza intermitentemente y la vuel-
ve a un lado sosteniéndola unos momentos,

Sonajero, lo sostiene durante un corto tiempo.

Adaptativa:

Aro colgante y sonajero; mira tinicamente cuando estin en linea
de vision y muy cerca. Inicia al mismo tiempo un pequeno movimien-
to de aproximacién de Ia mano.

Campanilla; apenas hay respuesta facial.

Cubo y taza; sélo ocasionalmente los mira,.

Bolita; no la mira.

Lenguaje: , ,

Expresién; faz inexpresiva. Rara vez sonrisa. Mirada vaga.
Voz; pequeiios ruidos guturales.

Personal-social:

Social ; respuesta facial social escasa (al estimulo del examinador).

En ocasiones, una vez estimulada, sigue a la persona en movi-
miento.

Juego; lleva ambas manos delante de su cara para contemplarlas,

Segiin estas normas, el desarrollo psicomotor de esta niiia oscila
de las seis a las doce semanas. Ahora bien, si se tiene en cuenta el
defecto de vision que padece, que afectard fundamentalmente el resul-
tado- de las pruebas de conducta adaptativa y personal-social, es po-
sible que podamos establecer la edad de desarrollo psicomotor de
diez a doce semanas, lo que expresa todavia un retraso bastante in-
tenso con respecto a los 5 meses de edad actual.

Examen de fondo de ojo (Dr. Guerra Granpe). Destaca la gran excavacidn
papilar que ocupa casi toda la zona central de las mismas, dando a las papilas
épticas aspecto de criter. Rodeando por completo el borde papilar se marca
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del mismo para, después un {uerte in.
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vo en madre ¢ hija.
Crina: norsal,

ExamEM rapoLdsico (figs. 6, 7, 8 v 6. — Craneo

laterad) :
~

. Fala de osificacidn en

crocefziia. Sutura covonaria prolongada s de {onia-

necia adterior ¥ posterior (esta star osificada en nifos de su adadl.

azamicntn del espesor de la ldmina dsen. No ge aprecian las clinoides an-
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Torax v roguis: Horizonialidad de las costillzs, guoe presenian ecleriz icsiue-

i%ai% en s conformaeidn, dando la sensacidén de ser mis anchas

an lozitud. No se observan los arcos anteriores cue =z esia edad ¥

ie quizds puedan coniribuir a ello, Ia sitpacién horizonial de

ensznchamients el idrax.

B

No se aprecia cierre del arco posterior de las vériebras hasia ia décima dor-

sal, mientras que a esia edad suele haber alcanzado va la sexiz dorsal,

Extremidades ; Ausenciz de micless de osificacién en carpo fen nifios con-
iroles, presenciz de nilcless de hueso grande y ganchudo o, por Io suenos, de
hueso grande, cuyz edad de apaticion es a los cuuairo meses) v neguefies de ni-

cleos epifisarios de la rodilla, En los huesos larges, tosquedad e irregularidad

con trabeculacion ligeramente desorganizada.

En resumen, ademas de la escasa caleificacion craneal v del retra-

so en la aparicidon de los primeros niecless de ostficacion en la mufie-

ca v en el cierre de los arcos vertebrales posteriores, ia
dioldgica, referida a los huesos largos, es la de ser huesos bastos v
algo amazacotados. Hsto podria ser debido a un exceso del erecimien-
to en anchura {osificacién peridstica) o, mis probabiemente, por un

1O enco-

defecio de crecimiento en longiiud {trastorno de Is ¢
dral). Apova esta suposicion no solo el aspecto de los huesos largos
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de las extremidades, sino el hecho de no apreciarse Ios arcos anterio-
res de las costillas, expresando asi claramente el acortamiento éseo,
aparte del pequefio papel que juegue la mencionada horizontalidad
y el ensanchamiento del térax. Habla también en favor de este defecto
de crecimiento en longitud la ausencia de algunos micleos de osifica-
cion del carpo y la hipoplasia de los epifisarios de la rodilla y femoral
cefilico, todos ellos de origen cartilaginoso. Pero no esta inicamen-
te afectada la osificacidon de origen cartilaginoso; también esta per-
turbada la que tiene lugar sobre matriz conjuntiva, como lo de-
muestra la alteracion de osificacién del erineo.

Comentarios

Como puede observarse por la descripcion y, sobre todo, por las
fotografias, esta niita es un caso de typus amstelodamensis de Corne-
lia de Lance. Como sucede con el mongolismo, el aspecto de estos
enfermos es tan caracteristico, tienen todos ellos tal aire de familia,
que es facil reconocer el typus amstelodamensis al primer golpe de
vista (G. LEvy). Véanse en las figs. 4 y 5 la cara de nuestro caso y la
del de Julien Marie y Seringe.

Estos nifios son muy pequeilos desde su nacimiento que, en ge-
neral, es a término. El peso al nacimiento casi siempre es inferior a
2 kg. y su talla esta alrededor de los 45 cms., pero a diferencia de
los prematuros, estos niiios miniatura no dan la impresién de inma-
duarez y fragilidad de aquéllos. Esta hipotrofia ponderal y estatural
se'mantiene a lo largo de la vida, sin tendencia a la reparacion. Nues-
tro caso, cuyo peso al nacimiento era de 1.650 gr., es a los 5 meses de
3.430 y mide 54’5 cms. A los 11 meses uno de los casos de C. de
LANGE media 59 cms. y pesaba 4.370 gr. El de Julien Marie v Seringe
a los 2 y 1/2 anos pesaba 4.700 gr. y teina una altura de 72 cms.

El eraneo es braquicéfalo y microcéfalo. Esta microcefalia es tan
caracteristica para los autores franceses que, tanto en la clasificacion
de enanismos de Gaston LEVY como en la Julien Marie y Seringe,
incluyen el typus amstelodamensis entre los enanismos microcefilicos.
La cabeza esti cubierta por cabellos largos que si en algunos casos
son ralos, en ‘otres, como en el nuestro, son abundantes. La frente es
estrecha y con marcado hirsutismo. Las cejas, rasgo tipico de estos
enfermos, son espesas y se unen en la linea media. Las pestaias. son
largas y eurvadas (como las de las estrellas de cine, dicen los france-
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ses). La nariz tiene su raiz hundida y la punta remangada hacia arri.
ba con los orificios dirigidos hacia adelante. Queremos hacer resaltar
aqui un signo que hemos ohservado en el caso de Julien Marie y en
el nuestro ¥ que no hemos encontrado en la des scripeion de algunos
de los otros casos. Se trata de la hoca, que muestra unos labios finos
'y rectos, en contraste con Ia conformacién de los Iabios en la infancia
(gruesos y el superior arqueado o en forma de M), dando un aspecto
-de boca de viejo, como antes deciamos. Una implantacién mas baja
de las orejas, en general grandes’ y bien modeladas y un maxilar in-
ferior con cierto retrognatismo y micrognatismo completan los rasgos
faciales propios del sindrome.

Se ha descrito también la existencia de paladar ojival, retraso en
-el cierre de la fontanela y del brote dentario y variadas mallormacio-
mnes esqueléticas. Entre éstas serian las mds frecuentes la posicién mas
préxima del pulgar a la mano, la clinodactilia del mefique, la sin-
-dactilla de los dedos medianos de los pies, una micromelia humeral
-con limitacion del movimiento de extensién dg¢l codo y la brevedad
~de los dedos de manos y pies. En el caso de Encarnacién B. sélo se
-observan esta pequeiiez de los dedos, la incurvacién del dedo peque-
fio y el surco transversal de las manos, hecho este tiltimo que tampoco
‘hemos visto consignado en la bibliografia consultada.

Al lado de estas caracteristicas fisicas’ ]m) un retraso mareado del
-desarrollo psicomotor. Son niiios que tardan mucho mas tiempo del
normal en mantenerse sentados v en comenzar a andar. Encarna-
-cion B. a los 16 meses no se sostiene sentada. Psiquicamente, son oli-
‘gofrénicos mis o menos intensos.

El diagnéstico se basa en los tres grupos de sintomas prmmpa]eS'
1) el ser ninos-miniatura; 2) las rasgos faciales, y 3) el retraso psico-
‘motor. Es sencillo a- com]lomn .de que se conozca este sindrome de-
‘generativo tan definido. _

Parece, pues, ocioso hablar de diagnéstico diferencial. Sin embar-
‘g0, si se desconoce este cuadro, habria que hacerlo entre los enanis-
‘mos, puesto que, en realidad, lo primero que llama la atencién es el
‘tamafio reducido de estos niifios. De las distintas clasificaciones de
-enanismos (LEVY, JULIEN MaRriE y SERINGE, PRADER, SuArEZ, WILKINS,
-etcétera), muy parecidas todas ellas, vamos a transcribir la de JuLiEx
MARIE y SERINGE, que dividen los enanismos en los cuatro grupos si-
zuicentes : ‘ ‘
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Enanismos oscos:
Acondrop‘]asia. .
~displasia periostal (enfermedad de PorAk.y DURANTE).
E. exostosico.
Discondrosteosis de LERIL
Polidistrofia de HURLER-ELLIS.
E. férrico (enfermedad de KascHIN-BECK).

‘Enanismos viscerales:
E. renal.
E. intestinal.
E. cardiaco.
E. microcéfalos (typus umstelodumensis), e. post-radioterapico.

Enanismos endocrinos:
E. mixedematoso.
E. hipofisario. =~
Progeria.

cuyo origen endocrino es discutible.
E. suprarrenal :

Enanismo esenciul;

De todos estos enanismos s6lo entrarian aqui en consideraciémr
aquellos cuya talla al nacimiento es ya muy inferior a la normal. En-
tre ellos tenemos parte de los enanismos esenciales, el microcefilico-
post-radioterapico, ciertos 6seos y alguno de los enanismos especiales.

El enanismo genético o esencial no sélo se da en ciertas razas (pig-
meos), o en miembros bajos o enanos de una familia, sino que puede-
presentarse esporadicamente en familias normales. Algunos de estos.
enanos, incluso nacidos a término, son pequefios al nacimiento y su
crecimicnto es muy lento. Pero, aparte la talla escasa, su desarrollo-
intelectual, 6seo y sexual es normal. Como normales son.los rasgos
de la cara, que nos serviri de diferenciacién con el cuadro que aqgui’
nos ocupa, especialmente en los primeros meses. _

Los niiios microcéfalos post-radioterapicos o nifios de rayos X, des--
critos por primera vez por ZAPPERT en 1927, nacen también peque-
nos. Son hijos de madres que durante la primera mitad de su. emba-.
razo estuvieron sometidas a un tratamiento radioterapico. Segun ira-
bajos posteriores (PERALTA, ZEDER, etc.) puéde ser también nocivo-

esta clase de tratamiento- durante la segunda mitad de la gestacion.
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Estos antecedentes y la facies también diferente distinguen a estos.
nifios de los del sindrome de C. de LANGE. '

Hay trastornos de crecimiento osteocondrogenéticos que son mani-.
fiestos al nacimiento. Por ejemplo, la acondroplasia. Pero-estos niiios,
aunque . pequeiios, tienen una cabeza muy grande y redonda, un.
tronco normal o casi normal y miembros muy cortos. En la osteogé-
nesis imperfecta congénita o displasia periostal de Porak y DURANTE
el niiio al nacer es micromélico y rechoncho. Los miembros son muy-
cortos y amorcillados, estando’ a menudo desviados e incurvados en
todos sus segmentos por la sucesién de fracturas consolidadas en mala
posicién. La calota es membranosa teniendo, en ocasiones, consisten-.
cia apergaminada (craneo papiriceo), y la cara casi siempre esta bien.
conformada. '

Dentro de los enanismos especiales habra que desechar la progeria
con enanismo de IHUTcHINSON y GILFORD y el enanismo microcéfalo
carquéctico de COCKAYNE y NEILL, ya que estos nifios son normales al
nacimiento. En cambio nacen pequefios los afectos de leprechaunis-.
mo, nombre dado por Doxanve y UcHiva a dos hermanas que pesa-.
ban al nacimiento 1.575 gr. v que dejaron de crecer poco después. Su.
cara recuerda a la convencional que se da a los duendes o gnomos:
ojos salientes muy separados, grandes orejas de implantacién baja,,

-rasgos negroides, pilosidad en la cara que recuerda al lanugo, etc.

Estos niiios son, quizas, los que mas ficilmente pudieran confundirse.
con el typus amstelodamensis por sus caracteristicas de microsomia
al nacimiento, hipertricosis y orejas de implantacién baja. Pero :e.
diferencian por sus ojos algo saltones, sus labios abultados Y negroi-
des, el lanugo que se localiza preferentemente en mejillas y mentoén,,
el infarto mamario, etc. _ _ ' ‘

Aunque no debe entrar en discusién, citaremos, por lo conocido,,
el enanismo por atiroidismo. Estos nifios son' normales en el naci-
miento y durante las primeras semanas de la vida, ya que las hormo-
nas tiroideas de Ia madre en depésito en el cuerpo del niiio y las que.
le llegan por la leche materna, si es lactado al pecho, enmascaran o.
neutralizan la deficiencia. Lo mismo puede decirse del enanismo hi-
pofisario, en el que también la hipéfisis materna tiene un papel vica-
‘riante.

La etiopatogenia de este sindrome es desconocida. Para LEvy no
tiene caricter heredofamiliar. En la mayoria de los casos —el nues~
1ro entre ellos— no se registra nada de particular en los antecedentes.
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de los familiares. Sin embargo, en el caso de Borcir habia una his-
‘toria de transmisién genética de algunos sintomas caracteristicos y en
el de Keizer hay también signos de transmisién hereditaria en la fa-
milia, como son la aracnodactilia dominante y la ictiosis congénita
‘recesiva, asi como la existencia de otros caracteres malformativos.
Nosotros quisiéramos apuntar la idea, y si nos es posible intenta-
‘Temos comprobarla, de considerar 1a etiologia hereditaria del typus

~amstelodamensis no ya al modo de la herencia habitualmente cono-

-cida, sino en el sentido de una aberracion cromosémica, como ocurre,
por ejemplo, con el mongolismo. Nos lleva a ello el hecho de que
como éste, el typus amstelodam, no solamente es un cuadro malfor-
-mativo perfectamente definido y recortado sino que, ademds, presen-
ta, por lo menos en nuestro caso, unos estigmas degenerativos que,
‘como el surco transversal de la palma de la mano y la clinodactilia,
son caracteristicos del mongolismo. Como es sabido, los nifios mongaé-
Tlicos en lugar de los 46 cromosomas habituales de la especie humana,
“tienen 47, debido a un cremosoma extra, pequeilo, y en forma de V,
-probablemente somatico (triploidia ¥,, de TurrIN y LEJEUNE). Se-
:gin LEJEUNE, algunos cromosomas ¥, llevarian genes condicionado-
‘res de mongolismo y otros no. Los portadores de genes del mongo-
Jlismo mostrarian, ocasionalmente, microsintomas de la enfermedad.
En los sujetos trisémicos para el cromosoma ¥,, si los genes del mon-
:golismo estan presentes, la enfermedad puede darse, pero si el cromo-
-soma extra no lleva los genes del mongolismo, el sujeto no presenta-
ria la enfermedad y si sélo un déficit mental, implicando esto que
pueden encontrarse individuos trisémicos para el ecromosoma F, en
-sujetos no mongélicos. Por todo ello estimamos que seria interesante
investigar los cromosomas, tanto en la nifia. Encarnacién B. como en
-sus padres, a partir de cultivos de médula ésea o sobre fibroblastos.

Respecto a los factores paratipicos no se ha podido poner de mia-
‘mifiesto ninguno. Las reacciones serolégicas han sido siempre negati-
‘vas. En el caso citado de JULIEN MARIE y SERINCE se seiiala una ten-
‘tativa de aborto hacia el segundo mes de embarazo, habiéndose hecho
la madre inyecciones intrauterinas de agua javelizada durante diez
«dias seguidos. En nuestro caso la madre cosié mucho a méquina «de
pie», durante todo el embarazo y tuvo, ademads, varias caidas.

La reparticién de los sintomas presenta los caracteres de hetero-
‘pia y heterogenia que PraunpLER y HUSLER consideran esenciales para
que pueda hablarse de degeneracién miiltiple. No solamente se halla
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afectado el mesodermo, sino que existe también alteracién de los ér-
ganos ectodérmicos, especialmente el sistema pilifero- y el nervioso,
manifestado en nuestro caso por las alteraciones retinianas. '
Bajo el punto de vista anatomopatolégico, Cornelia de-LaNGE, que
pudo examinar el cerebro de uno de estos niiios, describe una estruc-
tura basta y grosera de las circunvoluciones y palidez del centro se-
mi-oval, que no seria debida solamente a un retardo de la mieliniza-
€idén, sino también a un proceso de degeneracién de la mielina.

’ Addendum

Y

Terminada la redaccién del presente trabajo, llega a nuestro co-
nocimiento, por medio de una breve nota publicada en «Archives
Francaises de Pediatrie», XVII, niim. 4, 1960, la existencia de otro
caso de t. amstelodamensis presentado por R. Bernarp y G. Oppo a
la reunién plenaria de la regién provenzal del 6 de diciembre de 1939, .
en Marsella. Seitalan, también, quella hipotesis de una alteracién
cromosdémica, no demostrada, parece légica.

Resumten

Se describe un nuevo caso de typus amstelodamensis, cuyo diag-
néstico se caracteriza principalmente por la microsomia, los rasgos
faciales tipicos y el retraso psicomotor,

Se hace un breve diagnéstico diferencial con los enanismos, espe-
cialmente aquellos cuya talla al nacimiento es muy inferior a la .
normal.

Con respecto a la etiopatogenia se considera la posibilidad —a fal- o
ta de comprobacién— de una alteracién cromosémica, al igual que
ocurre en el mongolismo.
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