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Introduccion. Definicion del epo-

nimo: enfermedad y sindromes.

La enfermedad de Niemann-Pick (NP) in-
cluye un grupo de trastornos hereditarios
autosémicos recesivos que asocian esple-
nomegalia, déficits neuroldgicos variables
y el acimulo andmalo lisosomal de esfin-
gomielina o colesterol 1. También se llama
lipidosis de esfingomielina-colesterol. El
concepto de enfermedad lisosomal de de-
posico fue acufiado en 1963 por HG Hers
(Biochem J). Da lugar a una afectacién mul-
tiorgdnica.

La enfermedad de NP se definid origina-
riamente como una reticuloendoteliosis
segun la alteracién histolégica. También
se la denomind histiocitosis lipoidea. En
1961, Crocker clasificd la enfermedad en
cuatro tipos en funcion de los érganos a
los que afecta y la edad a la que aparecen
los sintomas (tipos A a D) %. En el afio 1966,
Brady (1923-2016) demostré que algunos
pacientes con NP tenian en sus tejidos una
deficiencia de la enzima esfingomielinasa
acida 3.

La clasificacion CIE-10 incluye a NP en E
75-2 (“Otras esfingolipidosis”), la situa en
“enfermedades endocrinas, nutricionales
y metabdlicas”.

La CIE-9 la incluia en 270-7, “lipidosis”, en
“trastornos del metabolismo de los lipi-
dos”.

La incidencia es 0,4-0,6/100.000 nacidos
Vivos.

En Espafia hay unas 20 familias afectadas.
El estudio de esta patologia es sujeto de

diversas investigaciones desde institucio-
nes publicas; pero fundamentalmente

desde fundaciones privadas y asociaciones
de pacientes y familiares. El trasplante de
drganos, el tratamiento con enzima susti-
tutivo, la terapia génica y el trasplante de
médula dsea se han empleado con resulta-
dos limitados.

El diagndstico de NP depende en primer
lugar de la apreciacidon de las manifesta-
ciones clinicas. El diagndstico definitivo
requiere la demostracidn de la deficiencia
de esfingomielinasa (NP A y NP B) o del
trastorno del procesamiento del colesterol
LDL en cultivo de fibroblastos.

El tratamiento de soporte es para todas las
formas de NP. No hay tratamiento especi-
fico para las formas Ay B. La forma NP tipo
C se beneficia del tratamiento con miglus-
tat (evidencia Grado 2C) . El miglustat es
un inhibidor de la enzima glucosilceramida
sintasa de administracion oral; tiene utili-
dad como tratamiento reductor de sustra-
to en diversas enfermedades por depdsito
lisosomal de glucoesfingolipidos, también
en la enfermedad de Gaucher tipo I.

Autores del eponimo

Albert Niemann (Berlin, 23 de febrero de
1880, Berlin, 22 de marzo de 1921).

Pediatra aleman. Describio esta patologia
por primera vez en 1914 en una nifia de
etnia judia askenazi ** (denominacién de
la etnia judia de centro y este de Europa).

Ludwig Pick (Berlin, 31 de agosto de 1868;
campo de concentracion de Theresiens-
tadt, 3 de febrero de 1944).

Patélogo aleman, judio *®. En 1927, descri-
bid las caracteristicas histopatoldgicas de
la enfermedad que lleva su nombre hasta
la actualidad.
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Segun el Diccionario de la Real Academia
Nacional de Medicina:

Niemann alude a Albert Niemann. Es in-
correcta la forma “Nieman”. La pronuncia-
cién original aproximada es /niman/; pero
entre hispanohablantes se oye también /
niéman/

Pick alude a Ludwig Pick. La pronunciacién
original es /pik/

Enfermedad de Niemann-Pick.
Categorias

En la actualidad se divide en dos subcate-
gorias’:

- NP tipo Ay B. Se caracterizan por una
deficiencia primaria de la actividad de
esfingomielinasa acida, causada por
mutaciones en el gen Fosfodiesterasa
1 de la esfingomielina (SMPD1 en si-
glas en inglés), localizado en el cromo-
soma 11p15.1-p15.4.

- NP tipo C se caracteriza por una altera-
cion en el transporte y procesamiento
celular de las proteinas LDL-colesterol
(lipoproteinas de baja densidad), cau-
sada por mutaciones en los genes lla-
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mados NPC1 y NPC2, que codifican
para las proteinas NPC1 y NPC2, encar-
gadas del transporte del colesterol no
esterificado dentro de la célula, lo que
ocasiona una acumulacién de dicho
colesterol no esterificado en niveles
toxicos en el lisosoma. Hay un tipo D,
gue es una variante alélica del tipo C,
propia de Nueva Escocia (Canada). Se
denominan actualmente C1 y C2 res-
pectivamente.

La enfermedad de NP tipo A determina la
forma aguda neuronopatica, y su inciden-
cia es mayor en la poblacién judia ashke-
nazi, tiene mal prondstico, afecta desde los
primeros meses de vida y progresa rdpida-
mente. EI NP tipo A en askenazi, el 90%
de los casos son debidos a 3 mutaciones
(p.Argd96Leu, p.Leu302Pro y c.996delC
(fsPro330)) en el gen SMPD1.5,6 Su patrén
de herencia es autosémica recesiva

NP tipo B es pan-étnica, debuta mas tar-
diamente y progresa mas lentamente. NP
tipo C puede presentarse desde periodo
neonatal hasta la edad adulta.

Para las manifestaciones clinicas véase la
Tablaly la figura 1.

Figura 1. Manifestaciones clinicas, histologicas en Niemann-Pick A. Mancha rojo-cereza

Afectacion hepatica y esplénica, distension abdominal en lactante. Las células de Niemann-Pick son
de gran tamario, con un nucleo excentrico y un citoplasma abundante y palido, finamente vacuola-
do y de aspecto espumoso (foam cells)

Imagenes tomadas de: http://www.madrimasd.org/blogs/biocienciatecnologia/2016/10/03/133524
Mancha rojo cereza (Pattersonl). Otra etiologia: obstruccion de arteria central de la retina, trauma-
tismo ocular, en enfermedades metabdlicas de almacenamiento como la enfermedad de Niemann
Pick, enfermedad de Farber, enfermedad de Tay Sachs, enfermedad de Sandhoff, en la leucodistrofia
metacromatica, en las mucolipidosis y sialidosis) http://sociedadcanariadeoftalmologia.com/wp-
content/revista/revista-17/17sco06.htm
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Tablal. Clinica y diagnéstico en la enfermedad de Niemann-Pick (modificado de Pattersonl)

Clinica

Diagnostico/
Mutacion asociada

Niemann Pick A

Inicio: los primeros meses de vida.
Manifestaciones: ictericia neonatal prolongada,
distension abdominal por hepatoesplenomegalia,
hacia los 3-6 meses de edad, enfermedad
pulmonar intersticial, dificultad para comer,
pérdida de las habilidades motoras tempranas,
pérdida rapidamente progresiva de la funcion
neuroldgica, neuropatia periférica, mancha roja
macular en la retina (fondo de ojo). Infecciones
respiratorias de repeticion.

Prondstico. La muerte tipicamente es por
insuficiencia respiratoria, ocurre a la edad de dos o
tres anos.

El diagndstico se confirma
cuando la actividad
esfingomielinasa acida
residual es <10 por ciento
del control.

Estudio de médula ésea o
sangre, y DNA en afectos.
Portadores sdlo por estudio
de DNA.

SMPD1 (11p15.4-p15.1)

Niemann Pick B

Inicio: en la época de lactancia o en la infancia,
edad escolar.

Manifestaciones: hepatoesplenomegalia,
trombocitopenia, estatura baja con retraso en la
maduracion esquelética, enfermedad pulmonar
intersticial, hiperlipidemia, anomalias oculares. Las
anomalias neuroldgicas (signos cerebelosos,
nistagmo, afectacion extrapiramidal, retraso
mental, trastornos psiquiatricos y neuropatia
periférica) ocurren en alrededor del 30 por ciento.
Prondstico: Generalmente menos severo que NP-
A, con la mayoria de los pacientes afectados
sobreviviendo hasta la edad adulta.

El diagndstico se confirma
cuando la actividad
esfingomielinasa acida
residual es <10 por ciento
del control.

Estudio de médula ésea o
sangre, y DNA en afectos.
Portadores sdlo por estudio
de DNA

SMPD1 (11p15.4-p15.1)

Niemann Pick C1
y C2

Amplio espectro fenotipico. El inicio varia desde
intradtero hasta la lactancia, la infancia, la edad
escolar o la edad adulta.

e Casos prenatales: se presentan con ascitis fetal.
¢ Casos de inicio neonatal: con enfermedad
hepatica grave y / o insuficiencia respiratoria; otros
neonatos tienen hipotonia y retraso en el
desarrollo con poca o ninguna implicacion hepatica
y pulmonar.

e Casos de inicio en infancia media o tardia. La
mayoria de los casos, y después del desarrollo
temprano normal. Las manifestaciones
neuroldgicas son afectacién cerebelosa (torpeza,
problemas de la marcha, eventual ataxia franca),
oftalmoplejia supranuclear vertical y deterioro
cognitivo lentamente progresivo. La distonia, la
disartria, la disfagia y las convulsiones son
comunes. La muerte generalmente ocurre por
neumonia por aspiracion en la segunda o tercera
década de la vida.

e Casos de inicio del adulto. Generalmente es
similar a los casos de menores / nifios pero con
una progresion mas lenta. Los casos de adultos
también pueden presentarse con disfuncion
cognitiva o trastornos psiquiatricos.

Diagnéstico confirmado por
alteracion de la
esterificacion del colesterol
LDL y tincidn con filipina
positiva en fibroblastos
cultivados de la piel.

Biopsia de piel, y DNA en
afectos.

Portadores sdlo por estudio
de DNA

NPC1 (18q11-q12)

NPC2 (14q24.3)
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Beseriperor nicialy de-lar/Enfers

: . Metropolitan de Nueva York. Se atrevia in-
medad de Niemann-Pick

cluso a discutir con el compositor Wagner

En el afio 1914, un pediatra aleman (Kinde-
rarzt o Pddiater) llamado Albert Niemann
describié el primer caso de NP en una niia
con una hepatoesplenomegalia masiva,
junto con linfadenopatias, ictericia y un
cuadro neurodegenerativo progresivo, que
fallecié a los 18 meses de edad. Niemann,
después de un estudio exhaustivo, llamd la
atencidén del relativo parecido histolégico
con la enfermedad de Gaucher; pero por
la evolucion clinica, su temprano falleci-
miento, pensé que debia ser una variante
o bien otra entidad’. Dicha enfermedad de
Gaucher habia sido descrita en 1882 por
el dermatdlogo francés Philippe Charles
Ernest Gaucher.

El patdlogo alemdan Ludwig Pick, en 1926
mostré 2que la histologia de la enfermedad
descrita por Niemann en 1914 era diferen-
te del Gaucher, y llamé la atencidn sobre
la descripcién original de Niemann. Pick
hizo publicaciones en 1927 (Med Klinik)
y en 1933 (Am J Med Sci) sobre histologia
de casos con hepatomegalia similares, y
las nombré en el titulo usando conjunta-
mente su nombre y el de Niemann “esfin-
gomielinosis o esplenomegalia de células
lipoides”. Se conocen como células de Pick
a los histiocitos espumosos presentes en la
médula dsea, el bazo y el higado en esta
enfermedad.

La comunidad médica acuid rapidamente
el nombre de enfermedad de Niemann-
Pick (NP), en honor a ambos facultativos
alemanes °.

En la prensa de Espafia Médica de 1-9-
1934, p28, se cita la presencia de la En-
fermedad de Niemann Pick en el Traité de
Medecine des Enfants, de P. Nobecourt, L.
Babonneix, J. Cathala y J. Hutinel. 5 tomos.
Editado por Masson (1934).

Albert Niemann

Datos biograficos iniciales

Nacio el 23 de febrero de 1880 en Berlin,
localidad donde también murid, el 22 de
marzo de 1921. Su padre se llamaba Al-
bert (Wilhelm Carl) Niemann (1831-1917),
tenor heroico muy famoso en su época.
Interpreté en la Opera de Berlin y en el

algunas escenas del Tannhauser. La madre
fue una actriz y cantante también famo-
sa: Hedwig Niemann-Raabe (1844-1905).
Tuvo dos hermanos '°, Gottfried y Oscar,
ambos pintores y el ultimo, ademas, pro-
metedor tenor, pero murio jéven.

Su mujer era Katharina Wassermann
(1882-1942), exmujer de Oscar Wasser-
man (conocido banquero de Baviera y acti-
vista judio, primo del bacteridlogo August
Paul von Wassermann (1866 - 1925). Este
fue un bacteriélogo aleman famoso, que
trabajé en La Charité-Berlin, conocido por
desarrollar un test de fijacion de la sifilis.

Albert no tuvo hijos.

No hemos encontrado imagenes de Al-
bert Niemann, ni la causa de su prema-
tura muerte (41 afios). Se adjuntan la de
sus padres, hacia 1880) como homenaje a
la familia. Pero no debe confundirse. Hay
una iconografia extensa de ellos, por su
fama en la escena. Figura 2.

Niemann estudié medicina en Berlin, Fri-
burgo y Estrasburgo (antes de 1918 era
territorio Alemdn) y se doctoré en Estras-
burgo en 1903. Adquirié formacion y ex-
periencia en la clinica médica con Ernst
Victor von Leyden (1832-1910) y en el Ins-
tituto de Anatomia Patoldgica del Hospital
Moabit.

Figura 2. Padres de Albert Niemann.

Albert (Wilhelm Carl) Niemann (1831-1917).
Tenor. Padre del pediatra y Hedwig Niemann-
Raabe (1844-1905). Madre del pediatra
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Figura 3. Sauglingsheim —horfanato- en Belin-
Halensee; distrito Charlottenburg-Wilmersdof
de la actual ciudad de Berlin.

Imagen del edificio actual situado sobre Sau-
glingsheim Belin-Halensee, el anterior quedo
muy afectado en la Segunda Guerra Mundial.
https://www.berlin.de/ba-charlottenburg-
wilmersdorf/ueber-den-bezirk/rundgaenge/
kiezspaziergaenge/artikel. 162232 php

Kompendium

der

Kinderheilkunde

mit besonderer Berticksichtigung

der

Siuglingskrankheiten

Von

Professor Dr. Albert Niemann

Privatdosent fur Kinderhellkunde an der Usiversitit Berlis

BERLIN 1920

VERLAG VON S. KARGER
KARLSTRASSE 15

Figura 4. Compendio de Pediatria, de Albert

Niemann.

Se formd en Pediatria como interno en
la Clinica Universitaria Sduglingsheim der
Verein Séuglingskrankenhaus Berlin (Sdu-
glingsheim es Infants’ Home, horfanato/
inclusa), gestionada por la “Sociedad Ber-
linesa de Hospital de Nifos”. Consigui6 el
cargo de profesor asistente en la Clinica
Universitaria de Nifios en 1908. Profesor
titular en 1914. En 1919 fue nombrado ca-
tedratico. Desde 1918 era director del Séu-
glingsheim —horfanato- en Belin-Halensee;
distrito Charlottenburg-Wilmersdof de la
actual ciudad de Berlin . Véase la figura 3.

Actividades institucionales, de divulgacidn,
conferencias cientificas.

La patologia del metabolismo en Pediatria
era una de sus principales lineas de dedi-
cacioén.

Publicé trabajos, predominantemente en
aleman, también en inglés.

Debia tener una precoz relevancia en su
entorno berlinés, pues se le encargd es-
cribir un capitulo en el libro sobre Otto L
Heubner (1843-1926) internista, pediatra
y profesor aleman. Véase: Conmemorati-
vo de Otto L Heubner. Consejero médico,
profesor y director de la clinica. En su LXX
cumpleaiios y finalizacion de su ensefan-
za. (Festschrift Dr. Otto L. Heubner, Gehei-
mem Medizinalrat, Professor und Direktor
der Universitdtskinderklinik in Berlin, zum
LXX. Geburtstag und zum Andenken an den
Abschluss Seiner Lehrtdtigkeit) Springer-
Verlag Berlin Heidelberg. 1913. P 467-487.

Public6 extensamente en el Yearbook of
Pediatrics, del que fue editor eventual-
mente.

Publicdé un “Compendio de Pediatria” *:
Kompendium der Kinderheilkunde mit be-
sonderer Berlicksichtigung der Sduglings-
krankheiten. Karger, Berlin, 1920. Figura 4.

Se puede ver un comentario en la revista
JAMA (JAMA. 1921; 76 (15): 1037.

Su muerte prematura trunco su carrera®®,
en la que debid interferir ademas la Prime-
ra Guerra Mundial.

No hemos encontrado datos sobre la acti-
vidad de Albert Niemann en la Gran Gue-
rra. Probablemente actuara de médico en



canarias pediatrica septiembre - diciembre 2018 219
Humanidades en pediatria

Figura 7. Invalidos de guerra y sanitarios de la Cruz Roja, Berlin, 1916.
https://www.dnm.de/fileadmin/medien/lemo/Titelbilder/f5_88 jpg

Berlin, o quiza en campana. Ver Figura 7 y
8, que adjuntamos como homenaje a los
sanitarios durante la guerra, y a la Cruz
Roja.

No hemos encontrado referencias a tum-
ba familiar, de hecho su madre y su padre
fueron enterrados en sitios diferentes. Al
padre originalmente se le enterrd en el ce-
menterio de Schoneberg St. Matthew (la

tumba fue cerrada en 1939), la piedra se
trasladd a Stahndorf, el cementerio del su-
doeste, departamento de Erbb. La madre
en Sidwestfriedhof der Berliner Synode
(Berlin South West Cemetery).

A Albert Niemann, pediatra, no debe con-
fundirsele con el farmacéutico-quimico Al-
bert (Friedrich Emil) Niemann (1834-1861)
de la Universidad de Gottingen, que en

Figura 8. Sanitario aleman socorriendo en campana a soldados heridos en la Primera Guerra Mun-
dial. https://static.deutschlandfunknova.de/editorial/Redaktionskonferenz/_entrylmage/150119_wel-
tkrieg_dpa_thumb.jpg
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1859 fue el primero en sintetizar la cocai-
na de fuentes vegetales, y que la investigd
con fines terapéuticos.

Ludwig Pick

(31 de agosto de 1868; 3 de febrero de 1944).
Véase Figura 5.

Datos biograficos iniciales

Nacio en Landsberg an der Warthe, locali-
dad entonces alemana, a orillas del Warta,
cuyo nombre actualmente es Gorzéw Wie-
Ikopolski, Polonia. Pertenece a Polonia tras
la Segunda Guerra Mundial, desde 1701 ha-
bia sido de Prusia.

De nifio tenia gran talento para la ciencia
y las matematicas. Ademas tocaba el vio-
lonchelo, y dirigia en coros y la orquesta
escolar.

Su padre se llamaba Hermann, que era un
hombre de negocios, y su madre, Bertha.
Tenia 3 hermanos. La familia era de origen
judio 2,

Era un soltero convencido. No se le cono-
cen hijos.

Sirvié con honores en el ejército aleman,
en la Primera Guerra Mundial 5. El haber
luchado por Alemania, durante el nazismo,
a algunos judios les conferia un trato espe-
cial, pero solo hasta finales de los afos 30.
Por este origen judio, se le interné en 1943
en el Campo de Concentracién de There-
sienstadt. Era un campo de concentracion-
guetto inicialmente para prisioneros politi-
cos checos, luego también para soviéticos,
yugoslavos, polacos, judios de los Paises
Bajos, de Austria, Dinamarca y alemanes.
Se trasladé alli a muchos alemanes de
“especial mérito”, musicos, artistas, cien-
tificos, matematicos y ancianos. En este
campo de concentracidn fallecid Pick, a los
76 anos, a consecuencia de una neumonia
13, Esta enterrado en la Republica Checa,
en Terezin, localidad cercana al campo de
concentracién. Ver Figura 6.

Estudios de Medicina y formacion en Ana-
tomia Patoldgica

Estudié en Heidelberg, Leipzig, Best y Ko-
nisberg. Se doctoré en medicina en Lei-
pzig, en 1893. Estudid patologia con Ernst
Neumann (1834-1918), en Konisberg. Des-
de su doctorado y hasta 1906 trabajé en la
clinica ginecoldgica de Leopold Landau, en

Figura 5. Ludwig Pick Tomado de: https://
en.wikipedia.org/wiki/File:Prof _Dr._Ludwig_
Plck_%28LOC%29.)pg

Figura 6. Entrada de Theresienstadt, Arbeit ma-
cht frei (El trabajo os hara libres).

Arbeit macht frei (El trabajo os hara libres).
Lema a la entrada de Theresienstadt, como en
Auschwitz y muchos otros campos de con-
centracion alemanes. Actualmente es un mu-
seo en memoria de las victimas de la represion
nazi.

Tomado de: https://enwikipedia.org/wiki/
File:Czech-2013-Terezin-Theresienstadt-Ar-
belt_macht_frei.JPG
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Berlin, donde organizé el Departamento
de Anatomia Patoldgica *¢. Era una clinica
privada de gran prestigio. Leopold Landau
también fue muy activo con el movimien-
to sionista. El mismo Pick escribié un libro
sobre el judaismo.

Desde 1906 fue director de departamento
de Patologia del Fiedrichshain-Berlin. Fue
el primer hospital universitario asociado a
La Charité. Este era un distrito periférico a
Berlin, que se incorpord a dicha ciudad en
1920.

Fue profesor titular en 1909, y catedratico
desde 1921.

Se le describia como un hombre bajito y
obeso, adicto al trabajo, pues su jornada
era de 6 am a 7-8 pm, incluso muchos do-
mingos.

Era muy riguroso en sus estudios postmor-
tem. Fue innovador en técnicas diagnodsti-
cas histoldgicas. Hizo contribuciones en el
campo genitourinario y en pigmentacion
melandtica. En 1912 acuiié el término feo-
cromocitoma para describir el cambio de
coloracién cromafin asociado a los tumo-
res de la médula adrenal .
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bazo y la médula dsea) y la Retinitis de Pick
(1901, una retinitis asociada a caquexia y
anemia secundarias a cancer de estémago
o hemorragia gastrointestinal). Se ha rei-

vindicado su figura en las ultimas décadas
13-15

No hemos encontrado datos en internet
sobre reconocimientos a Albert Niemann.
Véase la Tabla 2 para las primeras publica-
ciones en espafol de esta enfermedad.

Asociacionismo de Niemann-Pick.

En Estados Unidos, muy activa, la National
Niemann Pick Foundation: http://nnpdf.
org/

Localizada en Fort Atkinson, estado de
Wisconsin EE.UU.

Asociacionismo en Espafia: http://www.
fnp.es/

Hay una Fundacion Niemann-Pick Espafa.
Puesta en marcha en 2001 por Juan Girdn
Sanchez, enfermero, padre de afectado
(ABC-Sevilla, 24-10-2001, p 40).

Ademads hay una Asociacién Niemann-Pick
de Fuenlabrada-Madrid, registrada en

Actividades institucionales, de divulgacion, 2009. https://anpf.es/anpfes/
conferencias cientificas.

Epilogo

Tenia reconocimiento mundial, con nume-
rosas publicaciones a lo largo de 40 afios
1314 Habia sido invitado a conferencias en
Nueva York ya en 1913 y 1914. Y dio clases
en la Facultad de Harvard en 1931-32.

Tiene publicaciones en aleman y en inglés.

En 1933, sélo meses después de la llega-
da de Hitler al poder, el régimen nazi obli-
gb por ley a los judios a renunciar a sus
puestos profesionales y a los médicos a no
atender a los arios. Pick fue depuesto de
su puesto en Berlin. Renuncid a emigrar y
permanecio en Berlin hasta que fue arres-
tado en 1943.

Datos finales de las biografias. Reconoci-
mientos o no:

Varios epénimos conservan el nombre de
Pick, incluyendo el sindrome de Lubarsch-
Pick, células de Pick (histiocitos especiales
en la enfermedad de NP, localizados en el

Las vidas de Niemann y Pick ofrecen cier-
tos paralelismos. Los dos provenian de fa-
milias intelectuales y con influencias artis-
ticas, aunque ambos siguieron el camino
de las ciencias, en concreto de la Medici-
na, llegando a alcanzar la formacion mé-
dica y el éxito de forma muy precoz. Los
dos fueron espectadores inocentes del
periodo final de maxima influencia de la
ciencia alemana debido a las Guerras y al
fanatismo nazi. Ademas, sus vidas se vie-
ron truncadas por guerras: Niemann, que
era aleman, fallecié en los afos siguientes
a la Primera Guerra Mundial y Pick, que
sirvid al ejército de Alemania en la misma,
fue arrestado por ser judio en la época de
la Segunda Guerra Mundial, falleciendo en
un campo de concentracion.

La biografia y obra de Ludwig Pick ha sido
muy reivindicada, no sdlo por la importan-
cia de sus investigaciones, sino entre otras
razones por su fallecimiento en un campo
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Tabla 2. Primeras publicaciones en espafiol o de espafioles sobre NP.

Afio Autores/Revista Revista/Pais Comentarios
1954 Rodriguez Acuna A, Rev Med Costa Rica.
Gutiérrez MM, 13(239):49-55/
Céspedes Fonseca R. Costa Rica
Gauchery
enfermedad de
Niemann-Pick.
1956 Diaz Rousselot J y cols. | Arch Med Infant.
Enfermedad de 25(4):243-68/
Niemann-Pick Cuba.
1962 Rizzardini M, Solimano | Pediatria (Santiago). | Revista Chilena de la
G, Oxman S. 5:247-55/ Catedra de Pediatria
Enfermedad de Chile de Julio Meneghello
Niemann-Pick.
1972 Delgado A, Lozano MJ, | Boletin de la
Garcia Fuentes M, | Sociedad Vasco-
Bueno M, Recio M. | Navarra de Pediatria
Enfermedad de | 7(26):111/
Niemann-Pick, forma | Espafia
clasica infantil (tipo A).
1990 Gonzalez de Dios J y | An Esp Pediatr 32
cols. Estado actual de | (2):143-8/
la enfermedad de | Espafia.
Niemann-Pick.
Evaluacion de 6 casos.
1999 Pefia Quintana L, |l Congreso de | Disponible en
Ramos Varela JC y col. | Errores innatos del | Memoria de Sanidad
Enfermedad de | metabolismo. de Canarias 1997-99.
Niemann Pick tipo B: | Santiago de
nuestra expericiencia. | Compostela/
Espafia
2009 Rodriguez-Pascau L, | Human Mutation 30 | Primer andlisis
Gort L, Schuchman EH | (7):1117-22/ exhaustivo de
y cols. Identification | EE.UU. mutaciones en
and characterization of | (Inglés). pacientes espanoles.
SMPD1 mutations Barcelona.
causing Niemann-Pick
types A and B in
Spanish patients.
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de concentracion, y por ser victima del ho-
locausto judio %, En cambio la biografia
de Albert Niemann quiza se ha visto difu-
minada en primer lugar por el gran prota-
gonismo artistico de sus padres, y porque
probablemente se perdieran muchos da-
tos suyos. Podria hacerse un juego de pa-
labras que estd en su apellido: Niemann,
en aleman, es el hombre-nunca.

Por otro lado, es curioso cdmo Niemann
descubrid la enfermedad que posterior-
mente llevaria su nombre junto con el de
Pick, en una nifia justamente de la etnia
de su colega. Su sentido del estudio clinico
no le dejo convencido de que “fuera otra
paciente con enfermedad de Gaucher”,
descrita pocos afios antes, porque, aun-
que la histologia era aparentemente simi-
lar (al menos con las técnicas histolégicas
de la época) a la enfermedad que padecia
esta nifa, la evolucién rapida de la misma
le hizo pensar que estaba ante al menos
una variante. Lo que comenzo el pediatra,
lo completd el patdlogo Pick, quien preci-
samente encontré diferencias histolégicas
con la enfermedad de Gaucher y contribu-
yo decisivamente a la caracterizacién de la
enfermedad. Ambos médicos, que vivian
en Berlin y tenian tareas universitarias ha-
cia 1920, quiza se conocieron.

Podemos sacar la lectura de lo importan-
te que es aprender de cada paciente, por
rutinario que parezca “ver siempre lo mis-
mo”, quiza el siguiente paciente que ten-
gamos delante nos haga ver la diferencia
gue puede haber entre las enfermedades
y nos anime a aprovechar el tiempo con
cada consulta.
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