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No es un hecho frecuente observar en la clinica la presencia
concomitante de alteraciones endécrinas en los enfermos de distrofia
muscular progresiva.

Pueden presentarse dichas asociaciones, y asi se han descrito
casos en que a mas de la enfermedad muscular existian sintomas de
hipoparatiroidismo, hipotireosis, obesidad hipofisaria, etc. (SCHLESIN-
GER, MaIwWEG, ROHR, FRANKEL, SCHAEFER, etc,) Incluso por algunos auto-
res se ha llegado a pensar en un origen endécrino de la_enfermedad
muscular, especialmente por alteraciones paratiroideas. (PEriTz).

Sin embargo la no confirmacion de las suposiciones respecto al
origen paratiredgeno de la enfermedad, la diversidad de los cuadros
endocrinos presentados asociadamente a la distrofia asi como la poca
frecuencia de la presentacién de alteraciones endodcrinas en ella, ha-
cen que los casos en que se presente esta asociacién, sean considera-
dos como formas clinicas raras.

El caso que presentamos lo creemos de interés en atencién a la
rareza de la presentacién conjunta de distrofia muscular progresiva y
enanismo hipofisario que encontramos en nuestro enfermo, asocia-
cién rara, atn dentro delos cuadros endécrinos que excepcionalmente
se presentan en estos enfermos.

Tratase detla historia nimero 2328 de hombres, perteneciente al
enfermo J. S. B.. de diez y seis afios, .soltero., natural de Cabra de
Santo Cristo, sin profesién especial.
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ANTECEDENTES FAMILIARES: Padre vive al parecer sano.
Madre vive, también sana. Esta ha tenido cuatro embarazos, de los
que tres, han terminado en abortos de tres, cinco y seis meses, y un
parto a término: el enfermo.

Por linea paterna no se puede precisar si han existido anteceden-
tes neuromentales debido a que el padre vive separado de la madre y
¢ésta elude en lo posible referirse a él, por lo que no es posible precisar
detalles sobre su estado ni sobre antecedentes en esta rama de la fa-
milia. Por linea materna los niegan. Sin embargo la madre, que es la
que acompafia al enfermo en su ingreso se nos muestra, tanto por su
forma de hablar atropellada y un tanto insensata, como por su proce-
der inadecuado, como poseedora de un caracter nervioso, francamen-
te irritable, y que cae dentro de los limites de las personalidades psi-
copéticas. ’

ANTECEDENTES PERSONALES: Es el producto del cuarto
embarazo materno y unico que Hegé a término. El embarazo y parto
fueron normales. Anduvo a los diez meses. Desarrollo del lenguaje a
ios trece o catorce meses. Pocos dias después del nacimiento padeci6
una erupcién de la piel generalizada, de tal intensidad que apenas si
se le conocian ojos, nariz, ni ninguno de los rasgos fisonémicos —al
decir de la madre—. Después de ésta no ha padecido ninguna enferme-
dad infecciosa de importancia. No ha tenido escolaridad alguna debi-
do a su defecto {isico que le ha impedido ir a la escuela, asi como tam-
bién le ha impedido ejercer algtin oficio. Su ocupacidn en la casa la
constituia el hacer trabajos de esparto (cuerdas) etc., con lo que ga-
naba un pequefio jornal.

COMIENZO Y CURSO DE LA ENFERMEDAD

Desde que tenia seis o siete meses, la madre le aprecié que las
pantorrillas y muslos se le desarrollaban demasiado en comparacién
con los de otros chicos de su edad. A los diez meses inicié la marcha
no llegando nunca a soltarse a andar, pues progresaba poco en ella sin
que haya llegado nunca a hacerlo solo ni a correr, sino que a medida
que se hacia mayor le aumentaba el volumen de las pantorrillas y
muslos a la vez que se le hacia progresivamente mas dificil la deam-
bulacién. Ultimamente ésta solo podia hacerla con ayuda de un baston.

A partir del pasado invierno no puede andar absolutamente na-
da, teniendo que llevarlo la madre a todas partes en brazos como si
fuese un nifio pequefio, y presentando una total incapacidad de valerse
de las piernas, tanto por la falta de fuerza en ellas como por la retrac-
cién de los gemelos que ha llegado a producirle un equinismo acen-
tuado.
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EXPLORACION SOMATICA

Se nos presenta un enfermo cuyo desarrollo organico general
corresponde a los ocho-diez afios. Su peso es de 24 Kg. y su talla de
110 cm. Es traido en brazos por un enfermero, pues el andar, y atn el
sostenerse sobre los miembros inferiores le resulta imposible, flexio-
nandose las articulaciones de las rodillas y cayendo el enfermo al sue-
lo en el momento en que se le deja apoyado exclusivamente sobre los
pies. Su voz es infantil y un poco chillona pero de pronunciacién y ar-
ticulacién de las palabras correcta.

DPiel.—Es pélida, fina, con escaso desarrollo del paniculo adipo-
so subcutaneo. Red venosa superficial marcadamente visible en cabe-
za, torax y miembros superiores. Menos visible en abdomen y en
miembros inferiores.

Cabeza.—Redonda y con ligeras disimetrias en su conforma-
cion. Proporcionada en tamaifio con relacién al torax. Pabellon de la
oreja izquierda mas separado de la linea media que el derecho (fig. 1).
Abertura parpebral de conformacién mongoloide. Dientes bien con-
formados y muy juntos. Algunos
superpuestos en parte a otros. Ar-
cadas dentarias’pequefias. Lengua
grande sin anomalias en su confor-
macién. Amigdalas e¢ istmo de
fauces normales.

Tronco.—Térax en tonel, en-
sanchado hacia abajo. Redondo,
prominente en regionjepigastrica
(fig. 2). Hacia los lados y por detras
de la linea axilar diversos relieves
musculares resaltan del resto de la
musculatura. Masculos de los ca-
nales vertebrales hipertrofiados.
No escépula alata.

La parte inferior del tronco
se encuentra mdas desarrollada que
la superior, con un acentuado pre-
dominio de los didmetros tranver-
sales sobre el longitudinal, en rela-
cion a lo normal. Musculos gliteos
hipertrofiados, aunque {no de ma-
nera demasiado ostensible (fig. 3.).

Miembros superiores.—Del-
gados y desproporcionados al ta-
mafio y desarrollo del torax (figs. 2
y 4). Brazo, antebrazo y mano se FiG. 1
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encuentran proporcionados entre
si correspondiendo en su desarro-
llo alos de un nifio de 8-9, afios.
Huesos delgados y de apariencia
fragil. Red venosa de manos muy
ostensible. No existen en miembros
superiores deformidades ni atrofias
de misculos o grupos musculares
en particular.

Miembros inferiores.—Cor-
tos y macizos, con pronunciados
relieves musculares correspondien-
tes al cuadriceps femoral y a los
masculos de la pantorrilla (fig. 3).
El pié es corto y grueso, de tamaiio-
proporcionado al de los miembros
superiores. Se encuentra en posi-
cién de equino a consecuencia de
la traccién ejercida por los geme-
los, tanto si el enfermo se encuen-
tra echado sobre la cama como si
se intenta ponerle en pié (fig. 5).

Motilidad. — No existen pa-
rexias ni parélisis en ningtin mascu-
lo o grupo muscular en particular.
L La fuerza muscular se encuentra
disminuida tanto en los miembros
superiores como en los inferiores.

A la palpacién se aprecian duros los musculos hipertrofiados.
A la percusion con el martillo de reflejos, ligera reaccién mioclénica.

Exploracién neurolégica.—Pares craneales normales. Reflejos
pupilares a la luz y acomodacién normales. Consensual normal.

Miembros superiores. Tanto los reflejos 6seos como los tendi-
nosos se encuentran extraordinariamente disminuidos en ambos.

Miembros inferiores. Patelar abolido en ambos. Aquileos dis-
minuidos, més en el izquierdo. No clonus de rodilla ni aquileo.

Cuténeos. Plantar normal en ambos. No OppennEIN. No Gor-
pON. Cremasteriano normal. Cutédneo abdominal abolido.

Aparato genital.—Escaso desarrollo de los o6rganos genitales
externos que corresponde aproximadamente a los de un nifio de seis
a 8 afios. Normales en su conformacién exterior, no existe criptor-
quidia ni anomalias exterjores visibles.

Caracteres sexuales secundarios Ausencia completa de vello
puberal, axilar y en la cara, no existiendo ni atn esbozos de é1.

Otros aparatos.—No se aprecian anomalias dignas de mencién
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en la exploracion de los aparatos digestivo respiratorio ni circulatorio.

Exploracién psiquica.—No existen anomalias del psiquismo
cualitativas ni cuantitativas, salvo un retraso en el desarrollo intelec-
tual global. Su edad mental medida con el método de TerMaN es de seis
afios dos meses. Sin embargo el comportamiento del enfermo ante los
problemas diarios es mejor del que corresponde a esta edad mental.
De ello hemos de deducir que este coeficiente bajo es producido en
parte por un defecto educacional, ya que el muchacho no ha asistido a
la escuela por impedirselo su defecto fisico.

Exdmenes complementarios.—Exploracién eléctrica; disminu-
cién de la excitabilidad a las corrientes galvanicas y faradica en todos
los grupos musculares. No existe reaccion de degeneracion en los mas-
calos tanto normales como hipertréficos, ni contracciones anormal-
mente prolongadas.

Anélisis de sangre: Serologia de lues=Negativa.

Analisis de L. C. R.; células 3/3. Albaimina 0,22 por mil. Gluccsa
0,60 por mil. Wasserman negativo.

, Radiografia de crédneo. Silla
turca muy pequefia. Escaso desa-
rrollo del seno esfenoidal.

Encontramos en la explora-
cién de este enfermo los datos pa-
tolégicos siguientes: 1.°, un desa-
rrollo organico notablemente infe-
rior al que corresponde a su edad
cronolégica (16 afios.) 2.°, una ca-
rencia de caracteres sexuales secun-
darios, hecho también en desacuer-
do con su edad. 3.°, una hipertrofia
de determinados musculos, hiper-
trofia que se inicia por debajo del
cinturén escapular y que se extien-
de a la musculatura de miembros
inferiores. 4.°, displasias diversas,
epicantus, disimetrias cefalicas etc.
5.°, una ausencia de alteraciones
por parte del psiquismo salvo un
retraso intelectual que corre parejas
con el retraso del desarrollo orga-
nico general. Vamos a desglosar de
este abigarrado conjunto cada gru-
po de sintomas y tratar de darle su
justo encuadre.

En primer lugar encontramos Fie. 3
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un desarrollo corporal escaso y des-
proporcionado a su edad, es decir
un enanismo. No existen datos por
parte del aparato circulatorio que
nos hagan pensar en un enanismo
cardiaco, asi como tampoco mani-
festaciones que nos orienten hacia
un origen tiroideo, raquitico, acon-
droplasico o renal.

En cambio, si hacemos un
breve repaso de los sintomas mas
importantes que presenta este en-
fermo observamos: Piel fina, lisa,
con poco vello y escaso paniculo
adiposo subcutaneo. Huesos peque-
fios, delgados y fragiles. En la radio-
grafia de crdneo silla turca peque-
fia, con escaso desarrollo del seno
esfenoidal. Genitales externos noco
desarrollados, y ausencia de carac-
teres sexuales secundarios. Ausen-,
cia de la libido. Finalmente por
parte del psiquismo un retraso que
le hace quedar por debajo del nivel
mental correspondiente a su edad
aparente.

Teniendo en cuenta estos da-
tos hemos de hacer el diagnéstico de enanismo hipofisario, por hipo-
funcién del 16bulo anterior de esta gldndula de secreccién interna.
Hipofuncién debida a alguna de las variadas causas que pueden pro-
ducirla y que brevemente vamos a revisar.

Entre los diversos motivos de hipofuncién hipofisaria los prin-
cipales a considerar son los siguientes: lesiones destructivas por he-
morragias, infecciones o tumores; y hipoplasias de indole hereditaria.

No existen en el enfermo antecedentes de traumatismo craneal,
ni enfermedades que puedan haber dado lugar a una destruccién por
hemorragia intraglandular. Tampoco aparecen entre sus antecedentes
sintomas que nos hagan pensar en un proceso infeccioso que pueda
haber afectado a la glandula, pues aunque existe el proceso eruptivo
generalizado que padecié pocos dias despues del nacimiento, al pare-
Cer no existio en él participacién craneal. Tampoco se encuentran ac-
tualmente en el enfermo sintomas de hipertensién intracraneal, ni la
radiografia de craneo indica nada que pueda hacernos pensar en una
neoformacién hipofisaria.

Hemos de considerar pues este enanismo dados los antecedentes
negativos que encontramos en otros aspectos, como de causa al menos
congénita. No podemos afirmar el origen hereditario en este caso ya

Fie. 4
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que la madre no nos facilita los antecedentes afirmativos o negativos
existentes en la rama paterna. Mas adelante volveremos a tratar de
este tema.

En segundo lugar resalta en el cuadro clinico el extraordinario
desarrollo de la musculatura pelvis y miembros inferiores hipertrofia-
da, y sin embargo incapaz de sostener al enfermo en pie.

Ante este cuadro de hipertrofia muscular hemos de pensar e¢n
dos afecciones principalmente; miotonia congénita y distrofia muscu-
lar progresiva. La primera hemos de destacarla, ya que no se trata
aqui de un proceso extendido a toda musculatura orgdnica como es la
enfermedad de TompsEN, sino de un proceso de localizacién en la mus-
culatura de pelvis y miembros inferiores, a mas de que no existen las
alteraciones en el proceso de contraccién y relajacion muscular pro-
pios de la miotonia congénita, ni tampoco las alteraciones en la exci-
tacién eléctrica propias de la misma.

En cambio coinciden todos los datos, tanto clinicos (iniciacion
en la infancia, desarrollo progresivo, disminucion de la fuerza muscu-
lar), como las exploraciones especiales (reacciones serologicas de lues
negativas, ausencia de alteraciones en liquido cefalorraquideo, reaccio-
nes eléctricas normales aunque dis-
minuida la excitabilidad) en que se
trata de un caso de distrofia mus-
cular progresiva en su forma infan-
til pseudohipertrofica v de DucHENE,

En esta variedad de tistrofia,
predominan en el cuadro clinico
las pseudohipertrofias sobre las
atrofias musculares. Interesan so-
bre todo a los miusculos de las pan-
torrillas, del muslo, de la regién
glitea, y en ocasiones (aunque no
en nuestro caso) los del hombro
y brazo especialmente el deltoides
y el triceps braquial.

Junto a las hipertrofias pue-
den aparecer en el transcurso del
tiempo atrofias, muy limitadas (al
igual que en la forma infantil co-
miun) en los musculos del dorso, en
el cinturén pélvico y en los gliteos.

No existen en nuestro caso
estas atrofias, ni en grupos muscu-
lares, ni en determinados muasculos
aisladamente; en cambio si se apre-
Fic. 5 cia el retraso del desarrollo orga-
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nico general que anteriormente hemos mencionado y comentado co-
mo atribuible a hipofuncién hipofisaria.

Nos falta un dato valioso para el diagnéstico de distrofia mus-
cular progresiva. Se trata de los antecedentes, que dada la naturaleza
hereditaria de la enfermedad deben existir en ] caso que estudiamos.
Sin embargo no hemos podido encontrarlos, ya que como anterior-
mente menciondbamos, la actitud recelosa y desconfiada de la madre
del enfermo, que sistematicamente niega todo antecedente que a su
juicio pueda significar una tara familiar, nos dificulta conocer los de
una parte, y al encontrarse la madre del enfermo separada del padre,
es dificil seguir en esta tltima rama los antecedentes que en el aspecto
neuroldégico pudieran existir.

Finalmente encontramos otros signos que denotan una consti-
tucién somatica francamente displasica del enfermo. El epicantus que
da a los ojos una conformacién mongoloide, la lengua grande que
denota igual tendencia, las disimetrias cefalicas, la desigualdad en la
implantacién de los pabellones auriculares, denotan un desarrollo
somaético irregular, y con considerables desviaciones de 1o normal.

Es muy interesante a este respecto el hecho de que el enfermo es
el producto del 4.° de los embarazos maternos, y tinico que llegé a tér-
mino, pues los tres primeros fueron expulsados del atero por aborto a
la edad de 3, 5y 6 meses. Vemos en ellos una escala progresiva de
supervivencias del huevo en el claustro materno que culminan en e}
dltimo de los embarazos con un parto a término. Sin embargo tam-
poco este feto es normal, puesto que posteriormente en el transcurso
de la existencia presenta las alteraciones que hemos visto, y que atin
en el caso de no existir la distrofia serian por si solas motivo suficien-
te para considerarlo como falto del impulso vital necesario para su
completo desarrollo.

Hasta qué punto podemos poner en relacidén esta alteracién del
impulso vital con la distrofia muscular es hasta cierto punto una incdg-
nita, puesto que ordinariamente esta tltima enfermedad se presenta
sin alteraciones en la talla organica, como localizada exclusivamente
en el sistema muscular, con alteraciones atréficas o hipertréficas, pero
sin afectar a ningtn otro sistema. Por ello no podemos poner a priori
en relacion el enanismo y deméas sintomas hipofisarios, las irregulari-
dades del desarrollo corporal y la distrofia muscular. Sin embargo
considerando que desde CursuMan, Foix y NicoLesco, la atencién se ha
fijado en la regién hipotaldmica en los casos de miopatias, en el sen-
tido de considerar que una disfuncién en la region infundibulo tubéri-
ca podria condicionar a la vez trastornos endécrino-tréficos, y los
trastornos musculares (Rouaul de la vigne et Faim-Aka), vamos a
hacer un breve recuerdo sobre el estado actual de nuestros conocimien-
tos en cuanto a la patogenia de la distrofia muscular progresiva se re-
fiere, en el intento de relacionar entre si estas dos enfermedades a pri-
mera vista tan distintas.
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Desechadas las diversas teorias que desde otros tantos puntos
de vista entre ellos el endocrinolégico, han intentado explicar la pato-
genia de la mjopatia, actualmente la més admitida es la hipotesis de la
degeneracién simpatica propugnada por Ken Kure y sus discipulos.
Este autor japonés supone que la distrofia es producida por lesiones
del simpatico especialmente en su porcion cervical.

Este autor y sus discipulos han comprobado que la exéresis del
simpético cervical causa una amiotrofia de topografia semejante ala
de 1a enfermedad de ErB, con disminucién de la excitabilidad eléctrica,
y lesiones histolégicas en los mtisculos semejantes a las que se pre-
sentan en esta enfermedad. También han encontrado graves lesionesy
enrarecimiento de las fibras simpaticas en dos de sus casos de distro-
fia juvenil, lesiones que aparecian tanto en el gran simpatico como en
los nervios periféricos, estando en cambio bien conservadas las fibras
motoras.

Experimentalmente en animales han podido producir alteracio-
nes distroficas en los masculos correspondientes después de la exére-
sis del simpatico abdominal, de la cuerda del timpano, y del simpé-
tico cervical. De todo ello infiere Ken Kure que la distrofia de ErB de-
pende de un trastorno de la inervacion simpética de los miisculos.

Recientemente ha conseguido el mismo Kex KuUrE obtener de
manera sistemética y muy precozmente distrofias musculares resecan-
do el simpatico cervical alos perros recien nacidos, lo que constituye
un argumento méas en favor de la teoria simpatica de la enfermedad
muscular.

En este mismo orden de teorias que la consideran de patogenia
nerviosa, WESTPHAL. primer autor que comunicé casos de distrofia con
corea y atetosis, supone también un transtorno de los nucleos optoes-
triados, sobre todo de los centros diencefilicos superiores rectores del
simpéatico y parasimpético. Recientemente se han descrito también cua-
dros semejantes a la distrofia observados después de encefalitis, y que
muy bien podrian ser producidos por mecanismo simpdtico hipota-
lamico.

Vemos pues a través de estas teorias como se encadenan hechos
que a través de la médula espinal nos llevan desde el musculo miopéa-
tico hasta el hipotadlamo, en cuya estructura y conexiones podemos
encontrar puntos de contacto que nos expliquen a través de un mismo
mecanismo alteraciones tan diversas como son las musculares y las
endocrinas.

En efecto si revisamos las conexiones de la regién hipotaldmica
(fig. 6) veremos que en el grupo posterior de niicleos del hipotdlamo se
encuentra el arca hipotalamica posterior (A. H. P.) situada encimae
inmediatamente por delante de los tubérculos mamilares, area que da
origen a uno de los piincipales sistemas de proyeccién eferentes del
hipotalamo hasta el bulbo y la médula (4). Las fibras de este haz que
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van a la médula terminan en las astas laterales estableciendo asi una
conexion con las flbras preganglionares del simpatico.

De otra parte en las conexiones eferentes del hipotdlamo encon-
tramos el tracto supraéptico hipofisario, gran haz que va desde el hipo-
tdlamo a la hipofisis a través del tallo neural, Su existencia, su termi-
nacidén en la hipofisis, en su mayor parte en I6bulo posterior, y en una
menor parte en l6bulo anterior, e incluso el nimero aproximado de
fibras que contiene en el hombre (alrededor de las 100,000) son conoci-
dos desde los trabajos de Rasmussen, Broox v Gerst. HaIr, etc.

Sin embargo en este haz a mas de las conexiones conocidas con
el ntacleo supraéptico, también se supone que penetre en la hipoéfisis
otras que viniendo del nticleo paraventricular y de la regién del tuber
se suman a las anteriores a su paso por el tallo hipofisario. Estas tlti-
mas conexiones no se conocen anatémicamente y solo se deducen de
los datos fisiolégicos. En la figura 6 se encuentran representadas en
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Los nicleos del hipotilamo proyectados sobre la pared lateral del tercer ventriculo segtin Lt Gros,
Crark y FuLton.

C. A. Comisura anterior.—P. V. Nicleo paraventricular. —S. Op. Nicleo supradptico.—Quias
Quiasma dptico.—V. M. Nicleo ventromedial.—N. T. Ndcleo del tdber,—Hie. Hipéfisis con: a) Lébulo
anterior.-b) Parte intermedia.-c) Ldbulo posterior.—D. M. Nicleo dorsomedial. —A. H. P. Area hipotald-
mica porterior.—Mau. Tubéreulos mamilares.—r. Sistema de proyeccidn al bulbo y médula.—z: Tracto su-
pradptico hipofisario.
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trazo discontinuo mientras las conocidas ciertamente aparecen traza-
das en linea rellena.

No nos resulta, pues, dificil comprender, si consideramos la dis-
trofia muscular como una afeccién producida por degeneracion del
cordén simpatico, de qué manera es posible que ambas afecciones tan
diferentes entre si como la distrofia y el enanismo hipofisario tengan
una misma génesis por alteracion funcional diencefalica. Claro esta
que el que este hecho sea una realidad no podemos afirmarlo ni mucho
menos, a no ser que dicha afirmacién se encuentre avalada por apor-
taciones histopatoldgicas que demuestren la existencia de alteraciones
nerviosas susceptibles de producir simultdneamente y por la misma
causa las dos afecciones, y solo podemos deducirlo de las considera-
ciones anteriormente hechas.

Finalmente nos queda un punto a tratar, y es el de la conforma-
¢i6n mongoloide de los ojos. e irregularidades en la conformacion ce-
falica que presenta este enfermo. Acerca del mongolismo y su etiologia
sabemos de manera cierta bien poca cosa. Muchas hipdtesis existen
sobre é). Asi se ha inculpado a la sifilis a alteraciones de la presion
amni6tica durante la vida intrauterina, a alteraciones del plasma ger-
minal, y finalmente a la existencia de una mucosa uterina de vitalidad
debil, que se traduciria en una malformacién fetal. También se ha
intentado poner esta enfermedad en relacién con alteraciones hipota-
lamica, hip6tesis estd muy interesante desde el punto de vista del caso
que estamos estudiando. Pero sobre la cual tampoco tenemos nada
cierto, v en consecuencia no podemos a priori presumir que sean estas
malformaciones debidas a lesiones hipotaldmicas. Aunque si el hecho
de la coexistencia con otras dos afecciones de este mismo sistema nos
incline a pensar que puede muy bien ser idéntica la causa originaria
de las tres anomalias que de manera imbricada se presentan en nuestro
enfermo.

RESUMEN

Se presenta un enfermo con up cuadro de distrofia muscular
progresiva pseudohipertrofica asociadamente a un enanismo hipofisa-
rio y se hacen algunas consideraciones sobre las posibles relaciones
comunes en la etiologica de ambos cuadros concluyendo que proba-
blemente existen en el diencefalo de este enfermo alteraciones que in-
fluenciando conjuntamente los sistemas nervioso y humoral han llega-
do a producir el cuadro clinico que actualmente nos presenta.
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