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1 INTRODUCCION

Esta es una revisidn sobre un sindrome po-
co estudiado en nuestro pais, el sindrome de Weill-
Marchesani. -

Es un sindrome con manifestaciones ocula-
res y sistémicas que en rminos generales inclu—
ye lujacidn congénita del cristalino, esferofaquia,
braguicefalia y braquidactilia.

Desde gue fuera descrito por primera vez,
en 1932 por Weill, se han efectuado -estudios en
otros paises sobre este sihdrome, haciendo é&nfa-
sis en la herencia, manifestaciones clihicas y tra-
tamiento.

Con este estudio se pretende: a) Hacer wuna

revisidn sobre este sihdrome en forma retrospec—

tiva en los pacientes vistos en consulta externa
del Hospital Rodolfe Robles, para establecer inci-
dencia, forma de herencia, sintomatologia vy trata-—
miento, b) Hacer una revisidn bibliogréfica del mis
mo para mejorar el dlagnostlco, tratamiento y su
diferenciacién desde el punto de vista ocular con
los pacientes que presentan lujacidn congénita del
cristalino de otra etiologia. :




11 OBJETIVOS

Establecer la incidencia del sihdrome de Weill
Marchesani dentro de los pacientes que con-—
sultan al hospital de ojos y oidos Doctor Ro-—
dolfo Robles.

Revisar la entidad clihica en una forma maés
detallada y completa para una mejor evalua-
cidn de los pacientes con sihdrome de Weill—
Marchesani.

Tratar de aclarar el comportamiento conge—
nito de la enfermedad y su transmisidn here—
ditaria en los pacientes estudiados.
Correlacionar la transmisidn hereditaria del
sthdrome de Weill-Marchesani en los  casos

estudiados y lo observado en la revisién bi-

bliografica.

Determinar la eficacia del tratamiento médi-
co quirdrgico recibido por algunos de estos
pacientes y su prondstico. ‘
Aportar datos clihicos sobre este sfndrome
para facilitar asi el diagnstico diferencial
con las otras causas de lujacién congénita
del cristalino.

A

III. REVISION RBIR LIOGRAFICA

Diagndstic ifer i jacid:

o dgel e ;ta?;:ir;enma‘[ de lujacidn congeni-

debeEnpetizzr‘lu_jacién congéhita del cristalino

e bens: ;ﬁt y-t'astablecer‘.se el diagndstico

i e tres Fondlciones heredita—

e ome de We111—Marchesani, Sih-
me vy Marfan y Fomocistinuria gue como

se ~ ~onti i m

verd a continuacidn, tHene i 1 i

e vers ac . 5 anifestacio-
sistemicas diferentes,

Sindrome de Weill-Marchesani

Sinonimias;

w -156 le conoce tambien como sindrome de
etll-Marchesani, sthdrome de Marfan

V_ o . . ih—
tfr;ct-ldo, braquimorfia con esferofaquia vy dis
o ] L 3

ora mesodérmica congénita hiperpldsica

(Geeracts, 1 976).

Historia;

VezEln 1932, V\{eill, reconoce por primera —

@ presencia de ectopia del cristalino
con malfor*macjone-s generales en una muji
de 42 af_ﬁos, con talla corta (1.42 m.) ;J\:':
nos ¥ pies pequefios, (Becher, 1966), Y
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Marchesani, en 1932, lo reconoce <CcOMO
una enfermedad sistémica congénita del te-
jido mesenquimatoso, que se manifiesta co-
mo braquidactilia y esferofaquia (10). Ade-—
més 18, define como la forma hlperp'lastlca en
contr'aposu:lon con la hipopldsica (sihdrome
de Marfan). Desde entonces se incluyen en
este sindrome las siguientes caracteristicas:
esferofaquia, microfaquia, sublujacidn deil
cristalino, miopid y glawcoma secundario.

Herencia:

Es hereditario. Por las pocas familias

estudiadas, su forma de herencia no estd
determinada vy estd ain en discusidn. (Fran-
cois 1961). :

Varios autores, Rousseau y Herman en
19049 (ocho casos en cuatro generaciones) v
Solanes 1952 (una madre y uno de sus cua-
tro hijos) sugieren que sea dominante mien—
tras que Marchesani en 1939 (tres primos)
y Meyer y Holstein en 1941 (cuatro primos),
sugirieron la posibilidad: de que fuera rece-
sivo (Newel, 1969). Aungue también es pro-—

bable que sea de tipo intermedio. Algunocs

autores han comprobado signos intermedios
én los padres, lo que indica una forma abor—
tiva del sihdrome (Francois, 1961).

También se ha sugerido que los cambios
oseos representen la expresidn del ‘gen en la
condicidn heterocigota, mientras que su com-—

binacidn con hallazgos oculares representen
la forma homocigota. (McGavie, 1968).

Patogenia:

Con:\o lo describe Ueve, estadistrofia
mt‘asoder‘mica congénita aparece en una am-
!:)ha categoria de desdrdenes en la que estén
ln(?luidos en un extremo, los hallazgos des—
critos por Marfdn y por Marchesani en el
otro (Feinberg, 1960). Esto es particular—
mente cierto para los rasgos oftalmoscdpi -
cos y radioldgicos. :

Marchesani contrapuso este smdr‘ome al
de Marfén, el cual responde a la tendencia
de agrupar sihdromes opue stdos como expre-
sién de una respuesta anatémica de s.1gno
contrario (Duke-Elder, 1963). Es m&s  a-
propiado atribuir la etiopatogenia de ambas
a anomalias de los mismos elementos - es:
tr*uclur‘ales, que determinan respuestas me-—
cénicas desiguales.

Unos opinan que este sthdrome es el re-
sultado de la proliferacién precoz e hiper—
plasica de tejido de origen mesodérmico. Me
yer y Holstein especulan que el desarrollo
precoz del tejido mesodérmico en el ojo
gue al no estar compensado por el desar*r‘c,)
llo muscular del ectodermo resulta enesfe—
rofaquia (Renert, 1969). Tales cambios pa
ralelos al desarrollo prematuro N 01er:r‘e
de epifisis, contribuye al aspec-




to braguimdrfico del paciente.
Clthica y diagndstico:

Este sindrome es el tercero en frecuen—
cia, después del sihdrome de Marfé’\n y l—lo’—
mocistinuria, como causa. de lujacidn conge—
rita del cristalino (Duare, 1976). ‘

Los individucs afectados son de baja es—
tatura, con miembros cortos, las manes cg—
mo espadas y los dedos regordetes con .nudl—
llos prominentes. El hallazgo méﬂs obvio es
una braqguicefalia grotesca acompanada po-l:*
Srbitas pequefias ¥y cercanamente . colocadas',
pa1adaﬁ deforme vy arquef:\do_; maxilar depr‘*{-—
mido y mandibula progndtica; y retardo en ¢a
osificacidn carpal (aungue esto No es' e.spe‘ct_-
fico)., El térax es largo ¥y exis:te: Timitacion
de los movimientos activos ¥ pasivos de las
articulaciones. N& se han encontrado ano-—
malfas bioguimicas de hueso y ninguna anor-
malidad. histolégica especifica del tejido co-
nectivo. Ademds, los misculos estdn bien
desarrollados con tejido celular abundante.Se
han descrito anomalias cardiacas asociadas a
este sihdrome (Duane, 1976).

El primer cambio ocular qu’e se torna
manifiesto es usualmente mi?pla alta aunque
liegan a alcanzar buena visidn con una lfe—
fraccidn adecuada (Ofry F., 1968). chlar‘—

mente se observa, ademds, esfero y micro”
faquia aungue Mar: chesani r*epor*‘té casos de

este sindrome sin esferofaquia; ®ctopia del
cristalino por deficiencia de las zénulas;
glaucoma que se presenta también
con los cristalinos en su posicién normal .,

Los cristalinos son cortos en sus dimen
siones horizontales y verticales; vy solo 1li-
gerﬁé.mente aumentados en sus dimensiones —
anteroposteriores. Se ha mostrado des-
pues de extraidos, que miden siete milime-
tros de didmetro (normal 19 mm), y su pe-—
so estd reducido en un 25%.

Estd bien demostrado que en este sin-
drome las zdnulas son elongadas e irregula—
res contribuyendo después de extraccidn del
cristalino al desarrollo de glaucema (Ofry
F., 1968). Ademds existe la asociacidn de
desdrdenes de tejido conectivo sistemico
con las ancmalias mesodérmicas del dngulo.
En el caso de Marchesani, asociado con a-—
nomalias caracteristicas del &ngulo y los
hallazgos gonioscdpicos en otros parientes

‘que presentan en forma frustrada este sin-

drome, garantiza la inclusidn del mismo en
el grupo ‘de desdrdenes mesenquimales aso-
ciados con anomalfas del- dangulo.

Se han descrito retinopatia pigmentaria
y degeneracidn coroidea asociada, aunque
no se les considera relacionadas (Duane,
1976). o

La complicacidn méds seria gue puede
presentarse es el glaucoma.: kEste puede
ser secundaric o por estrechamientoc de la
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cé&mara anterior por hiperplasia e hipertro-
fia del cuerpo ciliar. ‘ '
El desplazamiento anterior del cristalino

. causa episodios repetidos de bloqueo pupilar
con cierre angular secundario y desarrollo de
sinequias periféricas anteriores (E?_uanc'a,197_6).

Algunos piensan, que una 1u_l'ac:1én inferior
puede causar aumento de presion, ya sea por
irritacidn del cuerpo ciliar con sobre pro-
duccidn acuosa o desplazamiento mecénicoan—
terior del sector inferior del iris_ con cierre
angular subsecuente (Duane, 1976). .

Ademds de los mecanismos descritos an-
teriormente, influyen en la produccidn deglau
coma la hipoplasia del cuerpo ciliar con es-
trujamiento del dngulo.

Tratamiento:

El tratamiento se enfoca basicamente ha-
cia las manifestaciore s de enfermedad ocular.

Willie', en un estudio reportado en '1973,
para obtener los mecanismos de produccidn -
del glaucoma en este sindrome toma una se-
rie de pardmetros para evaluar el resultado
de la iridectomia periférica en ellos. Los
resultados indican gque el contacto entre un &
rea grande irido-cristaliniana puede pr‘oduc’:ir:
bloqueo pupilar y ser el responsable del subi
to aumento en la presién intraocular en pa-
cientes con este sindrome que no tenganluja-
cién del cristalino. :

En los pacientes del estudio se mostrd
por ultrasonografia que ambos 0jos eran de
tamafio normal. La cdmara anterior era
estrecha midiendo 1.6 mm el ojo derecho vy
1.5 mm el ojo izquierdo, pre operatorio Y
1.7 y 1.6 el post operatiorio (normal 3.18).

Dejando un ojo de control, aplicaron pilo
carpina en el otro. Con la miosis, en una
hora, la tensién subid 17 mm- y el  angu-
lo se cerr5d. La midriasis con ciclopento-
lato y fenilefrina produjo disminucidn de la
presion abriendo el dngulo, efectudndose pos
teriormente iridectomias periféricas en am-
‘bos ojos. :

Este glaucoma inverso se ha demostrado -
en muchos de estos pacientes pero -aparen-—
temente solo si no existe lujacidn. Otros
han reportado que no hay incremento de 1la
presidn después de miosis, aungue se ha
visto que eran pacientes con cristalinos lu-
jados. . -

En el paciente de dicho estudic se notd
durante la miosis que el iris estaba bien
aplicado sobre la superficie anterior del —-
cristalino. Esto conlleva un iris bombé y a
cierre del ‘dngulo. - Despues de la iridecto-
mia periférica no ocurrid aumento de lapre
sidn después de miosis.

El tratamiento del glaucoma es diffcil.
Probablemente los mejores resultados se
obtengan con iridectomia o ciclodiatermia

en etapa temprana, antes que hayan ocurri-




do cambios estructurales. Tambien son pro-—

cedimientos efectivos la iridenclisis y la ci-
- clodidlisis. Se puede efectuar e xtraccidn
del cristalino lujado si’ éxisteglau
coma. o.formacidn dé catarata, pero debe ha
cerse con cuidado porgue son COMUNES las
complicaciones. En una serie reportada de
once procedimientos intraoculares, las com-
plicaciones inmediatas incluyeron dos pérdi-
das de vitreo, uno de glaucoma por blogueo
pupilar, uno de extraccidn extracapsular de
catarata no planeada con hemorragia expul-
siva (Duane, 1976).

La agudeza visual post operatoria esusual
mente satisfactoria excepto en quiere s han
tenido glaucoma post operatorio.
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AL 2 Apracnodactilia

Sinonimia;

.Se le conoce también bajo los nombres de
Dolicostenomelia, Sthdromede Marfdnh v / o
Aracnodactilia.

Definicidn:

Es una anomalia congénita del tejido me—
sodérmico gue se manifiesta por anomalias
del ojo, del sistema esqueldtico y del sis—
tema cardiovascular (Harrison, 1973).

Herencia:

Se trata de una condicidn dominante con
gran variabilidad de expresidn que afecta a
todas las razas y a ambos sexos por igual
(Harrison, 1973). Un 15% de los casos son
esporddicos (Harrison, 1973).

Patogenia:
No se ha identificado el defecto bioguimi
co exacto, aunque es evidente que la causa

es una anomalia bdsica del tejido conectivo
(v€ase manifestaciones clihicas).
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AnatomTa patoldgica::

La anomalia histolégica més importante se
localiza en la tinica media de la aortg/ adn
cuando el cuadro al nacimiento es normal. En
su forma avanzada se observa pérdida de las
fibras elésticas, cicatrizacion, hiperplasia
del musculo liso y dilatacién vaso  vasorum
(Harristn, 1973). ‘

Manifestaciones clihicas:

Los individuos afectados tienenuna talla mayor
que lo normal. Normalmente después de la -

pubertad, la relacidén entre el segmento supe ‘

rior e inferidor es de 0.92 en raza blanca vy
0.85 en raza negra. Debido a que en estos
pacientes el segmento inferior es més  lar-
go, la relacidn es menor. Los huesos  son
tubulares y excesivamente largos. En ellos
1a alzada (Medida dé los brazos en extensidn)
es mayor que la altura. EI crecimiento lon=
gitudinal. excesivo de las costillas puede dar
lugar a pectus carinatum o excavatum. Hay
hiperextensibilidad dé las articulaciones, por
la poca fijacién “articular, debido a que los
ligamentos y tendones son laxos., En
ral, tienen peniculo adiposo escaso. (Harri-
son, 1973). ° ) :

En un tercio de los pacientes con este
sihdrome se encuentran problemas cardiacos,
que constituyen el sihtoma més serio, siendo

12
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la muerte debida usualmente a esta com-—
plicacién (Donaldson, 1971). La patologia
se concentra sobre tode en la valvula adrti-
ca y en la aorta ascendente, en la que un
debilitamiento de la tinica media ileva a la
formacidn de un arneurisma disecantegdern)..

Entre las complicaciones menos comunes
se encuentran la endocarditis bacteriana, en
fermedad quistica pulmonar vy el neumotorax
egpontanes recurrente.

-La sublujacidn del cristalino es bilateral
Yy hacia arriba y es el signo cardinal. Ccu-
rre en un B80% de los casos, acompafiandosze
en ocasiones de miopia, ptosis, megalcor—
nea y esclerdticas azules (Donaldson). Ade-
méas en cdmara anterior se puede encontrar
un cuerpo ciliar inmaduro o hipoplasia de
los elementos musculares (Donaldson, 1971).

Tratamiento;

En algunas nifias cuya estatura es muy
alta a la edad de nueve o diez afios, se han
logrado buenos resultados induciendo pre-
cozmente la pubertad con la administracidn
de estrdgenos, a fin de que la estatura fi-—
nal no sea muy alta.
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A, 3 Homeocistinuria

Definicidn:

Es una enfermedad hereditaria, causada
por la falta de una enzima (cistationina sin—-
tetaza) que cataliza un paso importante en la
conversidn de metionina a cisteina. Se ca-
racteriza clinicamente por ectopia lentis; os—
teopordsis, fendmenos tromboembdélicos y re-—
traso mental; v guiticamente por excresién
excesiva de homocistina.

Se describid en 1962 y desde entonces se
harn reportado aproximadamente uNoOs cien ca—
sos (Harrison, 1978). :

Gendtica y patogenia:

La homocistinuria se transmite en forma
avissdmica recesiva (Francois, 1961). Los
heterocigotos no tienen estigmas de la enfer—
medad y no se detecta homocistina en el plas

ma (Harrison, 1973). Los exdmenes de biop-

sia hepdtica practicada en los padres de esS-—
tos pacientes han revelado una actividad in-
termedia de la cistationina sintetaza compa-
rada con la de los pacientes y los controles
(Harrison, 1973). For otra parte, los ho-
rocigotos casi carecen de esta actividad en-
zimdética en el higado y el cerebro(Harrison,
1973).

En ausencia de esta enzima, la homocis—
\—.

tima y la metionina se acurmulany la cis-
teina se constituye en un aminodcido esen—
cial, La forma en que dan por resultado -
las diversas manifestaciones funcionales - vy
estructurales no estd clara.

Presentacidn clinica y diagndsticos

Estos pacientes pueden tener semejanza- .
superficial con los que padecen el sihdrome
de Marfédrn. Se caracteriza por la presen—
cia de lujacidn del cristalino, retraso men-—
tal y adherencia anormal de las plaguetas.
Excepto por la lujacién del cristalino, los
ojos son aparentemente normales. Los o©-
tros dos sihndromes, en los que es comun
la lujacidn del cristalino son aracnodactilia

(sthdrome de Marfdn) y braquidactilia (sin—

drome de Marchesani), (Doraldson, 1971).

Entre las anomalias del esgueleto se en-
cuentran osteoporosis juvenil grave, cifosis,
escoliosis, genuvalgum, deformidades del
esterndn y del paladar.

Las trombosis arteriales y venosas re-—
currentes pueden causar la muerte por em-
bolia pulmonar y oclusién coronaria de la
cardtida (Donaldson, 1971).

El diagndstico se confirma buscando ho-
mocistina en la orina,
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IV. MATERIALES Y METODOS

Para llevar a cabo- esta revisidn sobre el si’ﬂ
drome de Weill-Marchesani se principié  revisando
las fichas médicas de los pacientes que cofisultaron
al hospital de ojos y oidos Dr. Rodolfo Robles en
el periodo comprendide entre 1972 y 1977.

Del total de ellos solo habia seis  pacientes
con este diagndstico, pertenecian a dos familias
diferentes. : '

Ambas familias residen en el area rural v
pertenecen a grupos éinicos distintos. Una familia
es ladina y la otra indigena, ambas de un hivel eco-
ndmico simiiar. ‘

Ya revisadas las fichas médicas se citd a
los pacientes con este diagndstico para actualizar el
examen médico, y a sus familiares para practicar—
les un examen mdédico completo. Los miembros de
las farmilias que por razones econdmicas no - pudie—
ron acudir al hospital se les visitd en sus casas.
Sin embargo no fue posible examinarlos a todos por
lo que los datos de algunos de estos miembros fue—
ron  referidos por sus familiares.

Para establecer un diagndstico adecuado se
tormaron en cuenta los siguientes pardmetrost mi-
croesferofaquia, braguicefalia y braquidactilia. Para
ello se midié la agudeza vigual con una cartilla de
Srellen (agudeza visual nermal 20/20); se evalud
la forma del cristalino, con una ldmpara de hendi-

dura; la tensidn iftraccular, con tondmetro de Schio
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tz (normal 12-20 mm de mercurioc)., La tatla, la
longitud del carpo y la del dedo medic se midieron
con una cinta métrica. Como tabla de comparacidn

"para la longitud del carpo y del dedo medio, se u-

tilizaron tablas de literatura extranjera por care-—.
cer de ellas en nuestro medio {(Smith, 1978). Pa-
ra comparar la talla de cada pacientekmedido se
utilizé una tabla del INCAP (peso/talla).

Ademds algunos de estos pacientes fueron
sometidos a una evaluacién por un médico genetis—
ta, quien identificé las caracteristicasmorfoldgicas.

E1l examen de los pacientes que no acudie—
ron al hospital fue inadecuado por la falta de lam-—
para de hendidura {esencial para determinar siexis
te lujacidn del cristalino y si existe e.sfer‘ofaqui.a).;
el tondmetro de Schiotz. A estos pacientes solo
se les midié la talla,.la longitud del carpo y del
dedo medio,

En base a los datos antericres se utilizaron
dos criterios para el diagndstico. Se les 1lamd
paciente con el sihdrome completo, ,-a aquel que
pr?-senta todas las caracteristicas descritas (luja—
cidn congénita del cristalino, glaucoma, braquidac—
tilia, braquicefalia, talla corta); y paciente par-
cialmente afectado, a aquel qtﬁe presentaba todas
las caracteristicas exceptuando los problemas ocu-
lares,




V. RESULTADOS

Se encontrd que los pacientes con diagnosti-
co de Sithdrome de Weill-Marchesani que consulta-
ron al hospitalde ojos y oidos Dr. Rodolfo Robles,
pertenecian a dos familias diferentes. Familias (T—
T v G-5)-

Se considerd necesario examinar al mayor
nmero de miembros de estas familias que fuera po
sible e incluirlos en el estudio., Con datos aporta-
dos por estos exdmenes y por referencias de los
pacientes, se construyeron los 4rboles genealdgicos
que se describen a continuacidn. :

A Familia T-T
A.1 Descripcidn de la familia T-T

Esta familia reside en Chicacao, departa—
mento de Suchitepéquez. Todos los miem-
bros son indigenas. - _

Como se muestra en la gréfica ndmer
uno, de las tres generaciones estudiadas,
cinco individuos presentan las caracteristicas
de este sindrome y un miembro la presenta
en forma parcial.

La primera generacién estaba formada por
una mujer aparentemente normal cuyo espo-
so (A), presenta este sindrome (los datos
que se tienen de ellos fueron referidos
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por sus familiareg). De este matrimonio
encontramos cuatro hijos: una mujer vy tres
varones. La mujer y un vardn, aparente——
mente sanos; de los otros dos varones, uno
afectado en forma parcial (C{) y el otro en
forma completa (B1). )
En la tercera generacidén vemos que los
hijos del vardn parcialmente afectado (SR
con una mujer aparentemente sana, son nor
males. Por otra parte, vemos que el va—
rén By que presenta el sihdrome completo,
contrajo matrimonio dos veces con mujeres
aparentermente sanas. Del primer matrimo-
nio tuvo tres hijos que no presentan el sih-
drome. De su segundo matrimonio o cin
hijos, dos mujeres aparentementes sanas ;

tres varores con sihndrome completo.

19
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A.2 Arbol genealdgico

Grafica No. 1.

Representa al &rbol genealdgico de la familia T-T,
residente en Chicacao y pertenece al grupo indi-
gena. A cada individuo afectado se le designd con
una letra vy un subindice, dependiendo de la genera-
cidn a la que pertenece..
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mujer descrita como formal en estaturay
visidn

hombre descrito como nermal en estatura
y visidn

hombre afectado

hombre afectado parcialmente

individuos examipados
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A3 Descripcidn del examen medico

Caso Bj

Edad 35 afios
Sexo Masculino
Estado civil Unido
Ocupacién Agricultor

Motivo de consulta:

Al momento de consulta refiere dificultad pa-
ra ver bien desde ftemprana edad.

Examen fisico
Inspeccidn general

Paciente consciente, orientado en tiempo Y
espacio, en condiciones nutricionales aceptables.
Talla 1.62 m.
Piel:

Color moreno.
Cabeza:

Circunferencia cefdlica 57 cm. Normocéfalo,
cabello liso bien implantado.
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Cara:

Presenta progmnatismo. La mucosa oral v
lengua son de aspecto normal. Existe ademds ma-
la oclusidén dental.

Ojos:

Agudeza wvisual: Cjo derecho 20,/200
Cjo izquierdo cuerta dedos
a3 m.

Ojo derecho: Newvus en la cardncula,. iridodonesis,
esferofaquia, lujacidn del cristalino, tensidn
intra ocular 20.6 mm de rercurio,

Ojo izquierdo: opacidad inferior de cornea, lujacidn
del crisgtalino, tensidn ocular 13.71 mm de

mercurio.
Refraccién: ojo derecho - 11.00

ojo izquierdo - 11.00

Con la correccidn anterior mejora su visidn
a 20/70

Torax:

Circunferencia tordcica 91 cm. Simétrico-
con buena expansidn pulmonar,
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Corazdn:
No se auscultan soplos.

Abdomens

Blando, depresible, no se palpa organomega-

lia.
Extremidades:

Presentan hipertrofia muscular vy anquilosis
articular gereralizada. En los miembros superiores
se observa articulaciones nudosas. La longitud del
dedo medio es de 10 cm., la longitud del.carpo de
8.5 c., alzada 1.60 m. y la longitud® del pie de24.5
cm.

24

Cara;

Presenta prognatisme. La mucosa oral Vv
lengua son de aspecto normal. Existe ademds ma-
la oclusidn dental.

Ojos:

Agudeza wvisual: Ojo derecho 20/200
Cjo izguierdo cuerta dedos
asd3m,

Ojo derecho: Nevus en la cardncula,. i ridedonesis,
esferofaquia, lujacidn del cristalino, tensidn
intra occular 20.6 mm de rmre rcurio.

Cjo izquierdo: opacidad inferior de cornea, lujacidn
del cristalino, tensidn ocular 13.1 mm de

mercurio.

Refraccidn: ojo derecho -~ 11.00
ojo izquierdo - 11.00

Con la correccidn anterior mejora su visidn
a 20/70

Torax:

_ Circunferencia tordcica 91 cm. Simétrico-
con buena expansién pulmonar,
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Corazdn:

No se auscultan soplos.

Abdomen:

Blando, depresible, no se palpa crganomega-

1ia.
Extremidades:

Presentan hipertrofia muscular vy anquilosis
articular gereralizada. En los miembros superiores
se observa articulaciones nudosas. La longitud del
dedo medio es de 10 cm., la longitud del carpo de
8.5 c., alzada 1.60m. y la longitud” del pie de24.5

cMme.
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Caso C 1
Edad 24 afios
Sexo Masculino
E stado civil Casado
Ocupacién Agricultor

Motive de consulta:

Fue citado por el médico para exémen,
Examen fisico
Inspeccidn general

Conciente, orientado en tiempo vy esgpacio,en
buenas condiciones nutricionales, Talla 1.63 cm,

Piel:

Normal,
Cabeza:

No se midid.
Cjos:

Agudeza visual y tensién normal. No hay lu-
jacidn del cristalino.
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D
Aparato cardiovascular: Caso Do
Normal Edad 13 afhos
’ Sexo Masculino.
. . E stado civil Soltero
: iratorio:;
Aparato resp Ocupacidn Agricultor
al.
Norm Motivo de consulta:
Extremidades:

Fue citado por el médico para su evaluacidn

No existe limitacidn de la movilidad articu- porque su hermano presentaba este sihdrome.,

|
lar. La longitud del dedo medio de la mano es de l
|
|
|
|
I

10 em., longitud del carpo de 9 cm., alzada de 160 Examen fisico

Cm a 4
Inspeccidén general

] Conciente, orientado en tiempo vy espacio,co
| laborador, en buenas condiciones nutricionales. Ta
lla 127 cm., medida cabeza-pubis 63 cm. y pubis—
pie 64 cm. '

Cabeza;

Circunferencia cefélica de 51 em. Normocé-—
falo, pelo bien implantado.

Cjos:
Presenta lujacién de cristalino.
Cara:

Dientes mal alineados.
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Torax:

Circunferencia tordcica 67.5 cm, Simétrico,

con buena expansidn,
Cardiopulmonar:

Pulmones ventilan bien. Corazén ritmico,

sin soplos.
Abdomen:

Blando, facilmente depresible. No se palpa
organomegalia.

Extremidades:

Hay hipertrofia muscular y rigidez articular
severa. Las articulaciones de las manos son nudo—
sas. Longitud del dedo medio de la mano 8 ecm.
‘longitud del carpo 6.5 cm., alzada 125 cm,, lon-
gitud del pie 19 cm.
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Caso Eg
Sexo Masculino
Edad 11 afios
Estado civil Soltero
Ccupacidn Agricultor

Motivo de la consulta:

Dificultad para ver con claridad desde tem-—
prana edad.

Examen fisico
Inspeccidn general

Paciente conciente -orientado en tiempo y es
pacio, en condiciones nutricionales aceptables. Ta—
la 118 cm. -

Cabeza:

Circunferencia cefélica de 51 cm., con ca-
bello bien implantado.

Cara:

Frente prominente.

Porgnatismo evidente y"
dientes més alineados. :
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longitud del carpo 5.5 cm., alzada 111 cm. y lon-

gitud del pie 16 cm.,

Qjos:
ojo derecho cuenta dedos a 3

Agudeza visual:

mts. .
ojo izquierdo cuenta dedos a
3 mts.

iridodonesis, microesferofaquia, luja—

Qjo derecho:
cidén del cristaline, digitalmente suave.

Ojo izguierdo: leucoma inferior adherente, iridodone
sis, lujacidn del cristalino, no mejora su a-

gudeza visual con refraccidn.

Torax:

Circunferencia tordcica de 60 cm., Simétri-

co, con buena expansidn.

Cardiopulmonar:
Pulmones ventilan bien. Corazdn ritmico sin

soplos.
Abdomen:

‘Blando, no se palpa organomegalia.

Extremidades:

: Hipertrofia muscular y rigidez articular mo-
deradas. Longitud del dedo medic de la mano'7 cm.
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alto.

Caso Fo
Edad 9 afios
Sexo Masculino
Estado civil Soltero
Ccupacién Agricultor

Motive de consulta:

Consulta refiriendo mala visidn en el ojo de-
recho de un afic de evolucidn después de un trauma—
tismo; con aumento gradual y lento del tamafio del
mismo.

'Examen fisico

Inspeccidn general:

Paciente en malas condiciones nutricionales,
orientado en tiempo y espacio.

Cabeza:

Circunférencia cefélica 52 cm.

Cara:

Boca con mal alineamiento dental y  paladar

32

Cjos;
Agudeza visual: ojo derecho cuenta dedos a
10 cm,
ojo izquierdo percibe y pro
yvecta luz.
Cjo derecho: buftalmos, edema corneal, camaraan
terior estrecha, iridodoresis, lujacidn del

cristalino, digitalmente duro.

Qjo izquierdo: leucoma adherente, iridodoresis, lu
jacidn del cristalino, digitalmente suave,

L a agudeza visual no mejora conrefraccidn.

Torax;

Circunferencia tordcica 58 cm. Simétrico,
con buena expansidn.

Cardiopulmonar:

Pulmones ventilan bien. Se ausculta soplo
sistélico grado 1I-1I1. ‘

Abdomen:

Blando, no se palpa organcomegalia,
Extremidades:

Hipertrofia muscular y limi'tacién' de los mo
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vimientos articulares. Longitud del carpo es de
7.5 ecm. -

i

Ewvolucidn:

Se ingresd para efectudrsele una trabeculec—
tomia en el ojo derecho por la tensidn elevada., Es-
ta trabeculectomia se cbstruyd por lo que se efec-—
Wb en una segunda intervencidn crioterapiabon bue-
nos resultados.

34

B.1

Familia G-S
Descripcidn de la familia G~S

De la segunda familia, ladina residente
en Guazacapén, departamento de Santa Ro-
sa, se estudiaron tres generaciones (Ver
grafica No, 2),

Seqgiin el drbol genealdgico respectivo, del
total de miembros, dos varones presentan
parcialmente -y tres varones y tres mujeres
en forma completa,

La primera gehneracidn formada, segin
descripcicnes de los familiares, por una mu
jer y un hombre aparentemente normales.

La segunda generacién estd compuesta por
dos varones aparentemente sanos (no fueron
examinados), dos varones con el sindrome par
cialmente expresado (B4 ¥y Cq) y un varon y u

' na mujer con el sindrome completo(Eq ¥ Dq).

Ninguno de ellos acudid a la clinica por lo que
fueron examinados en su casa.

La hija (E1) con el sihdrome completocon—
trajo matrimonio con un vardn aparentemente
normal. De este matrimonio nacieron dos
varones y dos mujeres, de los cuales un va-
ron y una mujer presentan todas las caracte-
risticas de este sihdrome (Hs e 1),
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A

Uno de loshermanos(Bp)yde la paciente anterior B.2  Arbol genealdgico

(E ;) que presenta el sithdrome parcial se u-

nié con una mujer aparentemente sana. De

un total de cinco hijos dos varores ytres mu : @ i
jeres, solamente un vardn y una mujer pre-

sentan el sihdrome completo (Fp ¥ Gy,

Los miembros restantes de la segunda ge- .
neracidn padecen el sihdrome, uno en forma h
1

parcial (C1) y otro en forrma completa. (D1)

@O B

-

*
1':2 G

By
—%
0
*
RY
m

*

2

Gréfica No. 2.

Esta gréfica representa el Arbol genealdgico de la
segunda familia del estudio, residente en Guazaca-
pan y perteneciente al grupo ladino. A cada.ingivi--
duo afectado-se-le designé:.una letra. y un - subihdice
dependiendo de la generaciénala que pertenece.
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O = mujer descrita como normal en estatura vy _ B.3 Descripcidn del examen médico
visién. 3 g
Caso B4
= hombre descrito como nermal en estaturay
visidn. Edad 38 afios
. ' ' Sexo Masculino
= mujer fallecida. E stado civil Viudo
Ocupacidn Agricultor

= hombre fallecido.

Motivo de consulta:
= mujer afectada.

El paciente fue examinado en su casapor el

= hombre parcialmente afectado. antecedente de dos hijos con este sihdrome.
* = individuos examinados. , Examen fisico
%- = hombre afectado. 7 Inspeccidn general:

Paciente conciente, en condiciones nutricio-
nales aceptables, orientado. Talla 1.55mt, medida
cabeza-pubis 73 cm.

Cabeza:
Circunferencia cefdlica 54 cm.
Ojos:

Aparentemente buena agudeza visual, rno se
examind con el equipo adecuado.
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Cara:
Normal,
Aparato cardiorespiratorio:
Nok‘ma'l,:
Extremidades:
No hay rigidez articular,
articulaciones nudosas.

longitud dedo medio de la mano 9.5 cm. ¥y
del pie de 23 cm.

40

Si se. obserwvan
‘Longitud del carpo 7.5 cm.

longifud

Caso Cq
Edad 25 afos
Sexo Masculino
E stado civil Unido
Ocupacidn Agricultor

Motive de consulta:

E1l paciente fue examinado en su casa porel
antecedente de dos sobrinos gue consultaron al hos
pital y que presentan este sihdrome.

Exarnen fi'sico
Inspeccidn general:

Paciente conciente, orientado, en buenascon
diciones nutricionales. Talla 1.54 mts., medida
pubis—cabeza 77 cm.

Cabeza:

Circunferencia cefélica 53 cm.

Ojos:

Examinado en su casa. Aparentemente bue-
‘Ha agudeza visual, ojos digitalmente suaves.




; _ | Caso Dy
Extremidades: | |
. Edad 32 afos
No hay rigidez articular. Longitud del carpo g | Sexo Masculino
6 cm., 10"‘91'U.Jd del dedo medio de la mano 9.5 cm. : Estado civil Soltero
longitud del pie 22 cm. ‘ " Ocupacién Agricultor

Resto del examen fisico dentro de limites . | Motivo de consulta:

normales.

Fue examinado en su casa porel antecedente de
dos sobrinos con este sihdrome.

Examen fisico
Inspeccién general:

Paciente conciente, en malas condiciones ge
nerales, orientado. Talla 148.5 em., y medida
cabeza—-pubis 77 cm,

Cabeza:

Circunferencia cefilica 55 cm..

Ojos:

Examinado en su casa, se pudo determinar
gruesamente mala agudeza visual, opacidad corneal
inferior en ambos ojos. Digitalmente suaves.




Extremidades: Caso F2
Se observa hipertrofia muscular y anquiloéis Edad 16 aﬁos.
articular. Longitud del dedo medio de la mano 8.5 Sexo . Magculmo
em.., longitud del carpo 7 cm., longitud del pie 20 F—'Stado_clvﬂ Soltero
Ocupacién Obrero

cm.., alzada 143 cm..

Resto del examen fisico normal. Motivo de consulta:

Fue citado a examen al hospital porque 1a
hermana presentaba este sindrome.

Examen fisico
Inspeccién general:

Paciente conciente, orientado en tiempo yes
pacio; buenas condiciores nutricionales. Talla 140
cm. vy medida cabeza-pubis 67.5 cm.
Cabezas

Circunferencia cefélica de 51 cm.

Boca:

Paladar alto y mala -alineacién dental.

.Ojos:
Agudeza visual: ojo derecho cuenta dedos a
1.5 mts.
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ojo izquierdo cuenta dedos a
10 cm.

Ojo derecho: Lujacidn del cristalino, esferofaquia, —
tensidn intraocular 37.2 mm. que bajda las
tres horas de midriasis a 16.5 mm,

.Ojo-izquier*do*: Esferofaguia, lujacién del cristalino,
tensidn intraoccular 64 mm. que a las tres
horas de midriasis disminuys a 37.5 mm,

ojo derecho - 24,00
ojo izquierdo — 24,00

‘Refraccidn:
Con la correccidn en cada ojo la agudeza vi
sual mejord a 20/200.
Extremidades:

Articulaciones nudosas, hipertrofia muscular
y rigidez articular. Longitud del carpo 6 cm., lon

gitud del dedo medioc, 7.5., longitud del pie 20.5
cm.., alzada 148 cm.

Resto del examen normal.
Evolucién:

Por el glaucoma securdario se le efectud
una 1r~1dectorma periférica . en cada o_]o con buena

evolucién posterior.,
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Caso Go
Edad 18 afios
Sexo Femenino
Estado civil Soltero
Ocupacidn Oficios domésticos

Motivo de comsulta:

Disminucién de agudeza visual de dos afios
de evolucidn.

Examen fisico
Inspeccién general:

Paciente conciente, orientado en tiempo Y
egpacio, en buenas condiciones nutricionales. Talla.
1.34 m. y medida cabeza-pubis 63 cm.

Cabeza:

Circunferencia cefélica 50 cm.

Ojos:

ojo derecho percibe luz
ojo izquierde percibe luz

Agudeza visual:

Ojo derecho: esferofaquia, lujacidn del cristalino

y atrofia de papila.
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Ojo izquierdo: esferofaquia, lujacidn del cristalino.

Tensidn intraccular: ojo derecho 17.3 mm de mer-
curio y ojo izquierdo 24.4 mm. de mercu-—

rio.
-Boca:
Mala oclusién dental. :
. !
Extremidades:

Rigidez articular e hipertrofia muscular leve.
Se observa: longitud carpo 7 cm., longitud del de-
do medio de la mano- -8 cm., alzada 1.33 m. y lon-
gibud del pie 17 cm.

Evolucidn:

En el ojo derecho por el glaucoma secundario
se efectud trabeculectomia con buena evolucidén. Ac—
tualmente pendiente de ingreso a la escuela de reha
bilitacién.
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HAL LAZGOS CLINICOS DE LOS PACIENTES CON EL SINDROME DE WEILL-MARCHESANI QUE CONSULTARON
AL HOSPITAL Dr. RODOLFO ROBLES DURANTE EL PERIODO COMPRENDIDO ENTRE 1972-1975

TABLA No. 1

Familia T-T ___Familia

G-G
_ =y ‘—Cm 'Def B T A 5 T ) D, Fo e E?* _ HE® 13"
EDAD o ] bsa B3 11 |® 38 o5 32 116 18 '
FEE SEXO - o m M M M M -, MM M M F
TALLA ] 1.82 |1.63 [1.27 [|1.18 i - 1.5 11.84 [1.48 §1.40 11.34 R
AGUDEZA VISUAL 20/200| B mT|10 et B 1.5m P, Luz ’
: a3 M¥| _ pmtlPyPLuz] , 10cm™|P. Luz
LUJACION CRISTALINO [S31 NO ls1 1 7 F 1 N SR E
ESPEROFAQUIA =) ) Sl ' T . sl s
GLAUCOMA - NO - INO  BI , ) =S .
ANQUILOSIS ARTICULAR ST NO (ST . |SI gl - INO NO ST, SISl
LONGITUD DEDO MEDIO  [10em  [10cm [Bem 7cm o ~|o.5cmi9.5cm I8e5em |7 .6cm{8em
LONGITUD DEL. CARPO 5 Borm loem B.5em 5.5 47.5¢cm | - [7.65cm[Bem [Fom' [6cm  17cm
LONGITUD DEL PIE  {24em 19cm [16cm)| ) S3om |22em [20em |20cm |17em
TRABECULECTOMIA INO | NO is1 s ~INO =
CRIOTERAPIA , NO , _ LINO (ST N ‘ ~INO S1
IRIDECTOMIA PERIFERICA |NO ' NO |[S1 1 SI NO

NOTA: Se imcluyen también los datos de los familiares R
Agudeza visual: *=Cuenta dedos a _

P y P =percibe y proyecta tuz

P = percibe luz

%% Datos referidos (no fueron examinades)

**¥* gexo M = Masculino
F =.Femenino
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Las fotografias 1-A y 1-B corresponden a las manos v el cristalino de uno de los
pacientes de este estudio con diagndstico de sidrome de Welli-Marchesani {1-A}
nétese la longitud det carpo vy las articulaciones nudosas, {1-B} cristalino esférico vy -

pequefio,

B1




La fotografia 2-A (Duane, K 6)
paciente con sindrome de Mari:
paciente con este mismo diagndstico.

muestra los dedos largos caracteristicos de un
de Marfan y la fotografia 2.8 el cristalino lujado de un

B2

-

VI. COMENTARIO

El desarrollo de braguidactilia, estatura cor
ta y ectopia del cristalino asociado a esferofaquia
ha sido resonablemente establecido como un sindro
me con herencia autos&mica recesiva en la mayo-
ria de los casos reportados en la literatura.

Al contrario del patrén de herencia reporta
do mis frecuentemente en la literatura, en las fa-=
milias de este estudio fue dominante con expresi-
vidad variable.

En la familia indigena el patrén de heren —
cia es dominante con expresividad variable. Enla..
familia ladina no esta claramente definido por cuan
to no esté presente en la primera gereracidn., Se
podia suponer que el sihdrome no se expresd com-
pletamente en ellos, siendo tomado por sus fami—
liares como normales; © que hubo un salto de ge-
neraciones:; .

Los miembros de estas familias que consul
taron al hospital lo hicieron por mala visién., Se
encontrd miopfa alta no corregida de —10.00 a 24, -~
00 dioptrias en algunos de estos pacientes (ver ta-—
bla No. 1), secundaria a la lujacién del cristalino.
Al dilatarles la pupila se observd que el cristalino
era esférico.




El glaucoma fue la complicacidn mis seria
que se encontrd. Los pacientes a guienes se les
encontrd la tensidn intraocular elevada tenian < lujado el
cristalino. En uno deellos la tensidn intraocular dis-—
minuyd con la midriasis, reportado en la literatura
como glaucoma irverso. Por lo tardio de la con-
sulta la visidn estaba seriamente comprometida, A
los tres pacientes con glaucoma se les intervine
‘quirdrgicamente logrdndose controlar la tensién  in-
traocular, pero sin mejora de la agudeza visual, co
mo era de esperarse. No se presentd ninguna com
piicacidn trang ni post operatoria, como esta repor
tado en la revision bibliogréfica,

Adermds todos presentaban estatura corta; car
po corto, algunos de ellos anquilosis articular;
datos que fueron wverificados por el médico genetista,

Hay dos fuentes de errcor a tomar en  cuenta
en este trabajo. La falta de un -examen adecuade -en
varios de estos pacientes vy el uso de tablas de 1i-
teratura extranjera para comparar ciertos datos.
La falla en-el examen' de los pacientes se . debié a
varios factores entre ellos la falta de recursos eco
ndmicos gue no.le permitieron-a estos pacienites
llegar al hospital y la falta de equipo para examinar
los en sus hogares, : -

- Ademdés para completar este estudio serfa
recomendable continuar estudiande a estas .. familias
y efectuar una revisién méds ampliade los pacientes
en leos otras centros hospitalarios de esta capital,
para obtener una muestra representativa.
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VII, CONCLUSIONES

AL De la revisidn bibliogréfica efectuada seen— -
contrd que alin no estd definido el patrdn de
herencia en este sthdrome.

B. Entre los pacientes del hospital de ojos Y
oidos Dr. Rodolfo Robles se encontrarendos
familias con este sihdrome en el periodo
comprendide entre 1972 a 1977 con 13 de
los 34 miembros afectados.

C. En las dos familias el patrdn de herencia en
contrado fue dominante con expresividad va-
riable.

D. En la mayoria de los casos el motivo de

consulta de los pacientes fue mala visidn.

E. El tratamiento se enfocd hacia las compli—
caciores visuales.

F. El glaucoma se logré controlar quirurgica-
mente. -
G. " El prondstico visual en los pacientes que

presentaron glaucoma fue malo.

H. Debte continuaPse el estudio en lasfuturas.
gengragiones‘de‘ambas familias.
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