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DOS CASOS DE SINDROME DE ROTHMUND *
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Académico de nimero,
con la colaboracién del doctor
Enuarpo Zajur Dip.

El sindrome de Rothmund es un padecimiento raro del capitulo de las
ectodermosis. Su descripcién data de 1868 y, hasta la fecha, el nimero de
casos descritos en la literatura mundial apenas llega a 23, La presente co-
nmunicacién que contribuye a aumentar esa reducida casuistica con el estu-
dio de dos casos mexicanos, y que desde luego aceptamos que carece de
importancia prictica para el médico general, ha sido elegida como trabajo
de turno por su indole meramente académica; por otra parte, por ser la
Academia Nacional de Midicina la més autorizada corporacion del pais,
donde estin representadas las diversas ramas de la medicina, juzgamos
pertinente hacer aqui la presentacién de estos casos, por el interés que
implica para el dermatélogo, el oftalmélogo, el endocrindlogo y el pediatra.

El mérito fundamental del reconocimiente det sindrome, en nuestros
enfermos, corresponde a Puig Solanes, a quien acudimos pidiendo colabo-
racién en el estudio de dos nifias hermanas, procedentes de Veracruz, que
se presentaron al Departamente de Dermatologia del Instituto de Salu-
bridad y Enfermedades Tropicales con un padecimiento que afectaba piel,
ojos y glandulas endécrinas. Una vez identificada la entidad clinica como
sindrome de Rothmund, v terminado el estudio de ambos casos (el cual
fue motivo de la tesis recepcional de Zajur Dipl), tuvimos la oportunidad
de que Franceschetti, Profesor de Clinica Oftalmolégica en Ginebra y Ia
mayor autoridad actual en el conocimiento de las displasis ectodérmicas,
corroborara la autenticidad del sindrome, Nuestros casos corresponden al
vigésimocuarto y vigésimogquinto de los descritos en la literatura mundial.

Rothmund describié, en 1868,2 un padecimiento, no conocido ante-
riormente, en un grupo de sujetos del Valle del Tirol. Se trataba de ocho
niflos pertenecientes a tres familias consanguineas, cinco de los cuales pre-
sentaban lesiones cutineas y catarata bilateral, y los tres restantes sblo le-
siones cutaneas, La dermatosis observada por este autor se iniciaba entre

* Trabajo reglamentario lefdo en la sesién del 10 de agosto de 1955,
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los tres y seis meses de edad, principiando por un aspecto marméreo de ia
piel, semejante al de la livedo reticularis, que aparecia primero en la cara,
luego en las regiones gliteas y posteriormente en las extremidades; con el
transcurso del tiempo ese aspecto daba lugar a estrias y manchas rojizas;
en un estadio posterior aparecian descamacién y telangiectasias, y las le-
siones tomaban aspecto cicatrizal. La catarata, que siempre era bilateral,
aparecié entre los tres y los seis afios. El aspecto general de todos los mifios
era semejante,

Con los subsecuentes casos encontrades se fue enrigueciendo la pato-
logia del sindrome, vy otros autores puntualizaren anomalias que no pre-
sentaron los enfermos de Rothmund, ¢ inclusive se llegé a sefialar el
padecimiento como entidad nueva, por parte de aquellos que desconocian
la descripcién original. Terrien y Prélat® llamaron la atencién sobre el
cngrosamiento de la piel; Bloch y Staufferd observaron, en sus casos, es-
casez de las pestafias, de las cejas y del vello, y hasta ausencia de este
altime, atrofia o ausencia de las ufias, hipoplasia dental y los trastornos
endocrinos manifiestos por hipogenitalismo; Schnyder’ mencioné la acro-
micria o sea la pequefiez de las manos y de los pies, asi como la dcformi-
dad de los dedos; Seefeldert insistié sobre la consanguinidad; Cole y otros?
encontraron deficiencia mental; vy, finalmente, Franceschetti y Maeder8
hicieron notar el parecide fisico de sus cuatro casos y de los reexaminados
que ya habian sido descritos en Suiza, debido a la nariz en silla.

De los 23 casos descritos, hasta antes de los nuestros, nueve correspon-
den a Suiza {cinco de Rothmund? y cuatro de Franceschetti y Maeder3) ;
ocho a Austria (unc de Strebel,® uno de Bloch,* uno de Siegrist,1¢ uno
de Schnyder,5 tres de Seefelder® y uno de Jakli v Mieschertl); dos a los
Estados Unidos (Cole y otros7) ; dos a Francia (uno de Terrien y Prelat3
y uno de Guillaumat y Maedert2}; dos a Brasil (Araujo y Azambujal3),
Ellos, junto con los dos enfermos reportados en esta nota, hacen un total
de 25 casos. De éstos, 19 corresponden al sexo femenino y seis al mascu-
lino. Veintiune pertenecen a la raza blanca y cuatro a la mestiza, éstos
son los dos casos de Araujo y Azambuja y los dos nuestros. La consan-
guinidad de los padres fue comprobada en 11 casos; los nuestros quedan
enire los restantes en que no fue posible hallarla.

Co CUabRO CLINIGO

[
£

"B} se recomstruye el cuadro clinico del sindrome de Rothmund con las
diferentes manifestaciones observadas por los autores que han contribuido
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a fijar los comstituyentes de esta entidad, se sabe que tiene caricter herc-
dofamiliar de tipo recesivo, que se inicia en los primeros meses de la vida,
que afecta principalmente al sexo femenino, y que los enfermos adquieren
un aspcto sumamente peculiar por lo que respecta a las lesiones cutineas,
a los trastornos de la visién producidos por la catarata, y a los signos de
hipogenitalismo. -

Como se ve, es una triada sintomitica compuesta por: a) lesiones cu-
tdneas; b)) lesiones oculares y, c) hipogenitalismo.

Lesiones cutdneas. Estas aparecen entre los tres y seis meses de edad
y se manifiestan por atrofia, telangiectasias, descamacién y modificaciones
de la pigmentacién que, en conjunto, dan a la piel un aspecto marméreo.
Su desarrollo se efectfia en tres etapas; en la primera, el aspecto de livedo
reticularis que inicia la dermatosis aparece primero en la cara; Iuego, en
las regiones gliteas y, por Gltimo, en las extremidades. Principia en éstas,
por las superficies de cxtensién, para pasar después a las de flexién, En
la segunda etapa, la livedo reticularis se acenttia y da lugar a la forma-
ctén de bandas rojizas subepidérmicas que se disponen en forma de malla,
asi como a manchas del mismo color. En la tercera etapa, las bandas ro-
jizas presentan telangiectasias y descamacién ligera; las manchas rojizas
cambian de color y viran primero a tintes morenos, luego, amarillentos
Y, posteriormente, se convierten en zonas hiper ¢ hipopigmentadas que se
distribuyen por toda la superficie de la piel: la disposicién de estas lesio-
nes, rodeando a zonas de piel normal, da un aspecto areolado muy peculiar,
A este tipo de lesiones Thompsonl4 denominé “Poikilodermia Congénita”
nombre que Franceschettil® sugirié fuera cambiado por el de “Poikiloder-
mia Infantile”.

Lesiones oculares. La catarata, invariablemente bilateral, ataca gene-
ralmente a los nifios entre los tres y los siete afios de edad, excepto en los
casos de Cole y otros,7 en que fue congénita; su evolucién es muy rapida
(algunos dias), se inicia con opacidad en forma de estrella del polo pos-
terior de los cristalines, los cuales se vuelveh intumescentes, la camara
anterior se achica y, por ultimo, se opacifica toda la corteza (Puque-
Elder,1®Bellows!7). En algunos casos se han encontrado disqueratosis o
procesos degenerativos de la cérnea (Maeder,18 Seefelder® y Schnyders).
La mayor parte de los autores se refieren a queratosis en faja, excepto
‘Strebel,? cuyo paciente sufrié de queratitis bulosa sin glaucoma.

Trastornos enddcrinos. Practicamente en todos los casos de sindrome
de Rothmund se han observado trastornos enddcrinos que giran principal-
mente alrededor de la esfera genital. En la mujer es frecuente la hipo-
plasia de los 6rganos sexuales internos y externos, con repercusién en la
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menstruacién. En el hombre se encuentran a menudo escaso desarrollo
sexual y criptorquidia, Otros autores han encontrado disendocrinfas de
diversos tipos; algunos, como Araujo Azambujal3 sefialaron en sus casos
manifestaciones que considera como signos de hipoplasia del loébulo ante-
rior de la hipéfisis; otros, como Bloch y Stauffer,? mencionan trastornos
de la tiroides; y algunos mdas creen que las suprarrenales jueguen algin
papel en las pigmentaciones.

Datos secundarios. Considerados asi por no presentarse en todos los
casos, son los siguientes: escasez de cejas y pestafias, ausencia del vello,
atrofia ungueal, pequefiez de las manos y de los pies ( acromicria}, defor-
midad de los dedos, nariz en silla y deficiencia mental.

ETIOPATOGENIA

Es evidente, como opinan la mayor parte de los autores que han es-
crito sobre el tema2 8 1524 que se trata de un trastorno de tipo heredo-
familiar recesivo cuyos genes afectados se manifiestan por muitiples de-
fectos que aparecen en diversas épocas de la vida, y son resuitados de
procesos abiotréficos, los que no sélo lesionan a los érganos que provienen
de la capa ectodérmica, como habia sugerido el propio Rothmund, sino
también a Srgancs que provienen de otras capas germinativas.

Franceschettil® coloca este sindrome entre los relacionados con las dis-
plasias ectodérmicas, y considera que hablan muy en favor de que sea una
afeccién recesiva el hecho de haber comprobado consanguinidad de jos
padres en nueve de los 21 casos descritos hasta la fecha de su estudio, lo
que se incrementa con-los dos casos de Araujo Azambujal? que eran hijos
de primos hermanos.

Otros autorest 13 opinan que la etiologia es de naturaleza enddcrina,
apoyandose en los haillazgos de trastornos hipefisiarios y gonadales; pero
las disfunciones endécrinas tal vez sean secundarias al trastorno constitu-
cional heredofamiliar.12 :

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Algunas entidades clinicas tienen aspectos en comin con el sindrome
de Rothmund, lo que ha dado origen a confusiones, En su diagnéstico
deben ser considerados el sindrome de Werner y la catarata dermatbgena.

Werner1? describié en 1904 un sindrome compuesto por esclerodermia,
catarata bilateral, canicie y calvicie, ulceraciones en los talones y en los
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ortejos, talla pequeia y disendocrinias que aparecen en la segunda o ter-
cera décadas de la vida. La confusién de los sindromes ha ocurrido con
frecuencia, legindose hasta hablar del sindrome de Rothmund-Werner
como de una sola enfermedad. Aunque ambos sindromes son heredofami-
liares y presentan una dermatosis de tipo atréfico, catarata bilateral y
trastornos endécrinos, es evidente que hay notables diferencias. Desde lue-
go, la aparicién del sindrome de Rothmund se hace entre los tres y seis
meses de vida, mientras que el sindrome de Werner aparece entre los 20
y 30 afios; las lesiones cutancas del tipo de Rothmund corresponden a
poiquiledermia, mientras que las del de Werner son de esclerodermia; la
catarata se manifiesta en el sindrome de Rothmund entre los tres y los
siete afios; por el contrario, en el de Werner aparece, como el resto de
las manifestaciones, entre Jos 20 y 30 afios. Ademds de los anteriores datos
existen diferencias en las modificaciones de las faneras, de las anomalias
constitucionales y de los trastornos endécrinos; y, por otra parte, las le-
siones de las mucosas, la arterioesclerosis y la osteoporosis, que son cons-
tantes en ¢l sindrome de Werner, no exiten en el de Rothmund.

Por lo que respecta a la catarata dermatégena, sefialada por Andogsky2®
en 1914, su diferencia con el sindrome de Rothmund es atn mas clara,
pues el tipo de dermatosis, que corresponde a lesiones eczematoides (para
las que Sulzberger2l ha dado el nombre de dermatitis atdépica), es facil-
mente identificable por su aspecto y localizacién; ademas, la aparicién de
la catarata es tardia, v el hipogenitalismo practicamente no existe.

El cuadro siguientc marca detalladamente las diferencias entre estas
tres entidades clinicas.
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(CAS0S PERSONALES

Caso Nim. 1. Alicia M. D. de 15 ailos de edad, mestiza, origina-
ria de Veracruz, Ver. Su finica hermana, siete afos menor que ella, pre-
senta €l mismo padecimiento. Ninguno de los otros parientes se encuentra
afectado y no se comprobd consanguinidad entre los padres,

A la edad de tres meses empezd a presentar en mejillas, frente y men-
ton, manchas rojizas de diferente forma, que con el transcurse del tiempo
se alargaron, formando estrias entrecruzadas en diversas direcciones que
daban aspecto de malla. Posteriormente este tipo de lesiones invadié las
extremidades con predominio sobre las superficies de extensién; por dlti-
mo, las regiones glateas se afectaron y, en mucho menor grado, el tronco.
Tiempo después aparecieron’ manchas hiper ¢ hipopigmentadas dispersas
y las lesiones se hicieron escamosas. Después ocurrieron cambios no bien
determinados, hasta quedar con el aspecto que muestra en la actualidad
y que describiremos mis adelante.

A los seis afios ingresé a la escuela; aprendi6 la cartilla de alfabetiza-
cién en dos meses y pasé al segundo grado; pero no pudo reingresar de-
bido a una pérdida de la agudeza visual, de evolucién muy répida. El
oculista consultado diagnosticd catarata bilateral, de Ia que fue operada
cinco aflos después con lo que mejord notablemente su vistdn.

Al ser examinada, nos encontramos con una nifia cuyo padecimiento
ostensible comprendia piel, ojos y un marcado grade de hipogenitalismo.

El padecimiento cutinco se¢ manifiesta por una dermatosis generali-
zada, simétrica, polimorfa, constituida por zonas de discromia, por esirias
o bandas eritematosas y descamativas y por papulas puntiformes brijlan-
tes, Vista a cierta distancia llaman la atencidn el estado discrémice de la
piel del trenco y las estrias eritematosas de cara y extremidades, que le dan
un aspecto marmdreo (Fig. 1}, _

La discromia, que asienta principalmente en tronco, cuello y cara, llega
en el primero, por arriba, hasta Ia regién axilar y por abajo, hasta regiones
gliteas y tercio superior de muslos; consiste en la alternancia de manchas
hipercromicas, de celor café con leche, ¢ de un tinte gris azuloso, con
manchas hipocrémicas, y otras que parecen tener ¢l color normal de su
piel; las manchas hipercréomicas son de forma y dimensiones variables;
las mas pequefias son del tamafio de una lenteja, y las mayores, que pa-
recen resultar de la coalescencia de las pequeiias, forman placas hasta de
tres centimetros de didmetro; en algunos sitios, estas hipercromias parece
que rodean a manchas hipocrémicas o a islotes de piel normal. Las zonas
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pigmentadas, preferentemente las de color negruzco, asientan en cuello
y dominan en las partes anterior y laterales de éste, en axilas, regidn lum-
har e hipogastrio. En la cara, donde no constituyen la manifestacién der-
matolégica mis ostensible, dominan en mentdn, surcos nasogenianos, par-
pados y regién frontal (Fig. 2).

Los miembros se ven libres de esas discromias, pero en ellos la derma-
tosis esth constituida por las mencionadas bandas eritematosas que, al cru-
varse en diversas direcciones, limitan espacios romboidales o arredondados
de piel aparentemente sana (Fig. 3). Estas bandas eritcmatosas se ven
cubiertas por una epidermis, al parecer atréfica, finamente plegada, bajo
la cual se observan telangiectasias; y en algunas partes, como codos, mu-
fiecas, dorso de manes, rodillas y regiones dorsal y plantar del pie, muestra
descamacién fina. Es precisamente en estas regiones en donde las bandas ro-
jizas son més ostensibles. En los bordes de los pies y en los tobillos el estado
descamativo es muy manifiesto y adquiere una apariencia hiperqueratética.
En la cara también existen estas estrias con telangiectasias mis marcadas
¥ que hacen un dibujo mas apretado; dominan en mejillas y regién labial
superior, asi como en mucosas de ambos labios; en el pabellén de la oreja
apenas son perceptibles (Fig. 2),

Finalmente, las pipulas puntiformes y brillantes a que se ha hecho
alusién, coresponden a queratosis folicular y asientan en nuca, hombros y
regién dorsal; sus elementos son finos y dispersos.

La piel, en general, es seca y con tendencia a agrietarse en los codos,
rodillag y cuello del pie, donde algunas veces se forman fisuras.

Las ufias de pies y manos se ven atréficas; son cortas, deformes, con
estrias Jongitudinales y muy delgadas; domina la atrofia en las de los me-
fiiques, y en las de los pies es més marcada ain, sobre todo las del izquierdo
donde apenas existe lecho ungueal con un actimulo hiperqueratético la-
minar,

El pelo, aunque abundante, es seco, opaco y 4spero; las cejas son es-
casas, sobre todo, en Ia cola y estin constituidas por pelos largos; las pes-
tanias son también muy escasas.

No hay aparente trastorno de la sudoracién v las piezas dentarias son
normales.

A la exploracién oftalmolégica se encontré disminucién de la agudeza
visual aun con el uso de anteojos. Puig Solanes reportd: afaquia quirargica
con catarata secundaria QDI,

Su edad aparente es inferior a la real (10 afios edad aparente, 15 afios
edad real): mide 1.25 m. (brazada: 1.29 m., media superior: 63 cm.,
media inferier: 62 cm.); pesa 31.5 kg. Su facies es muy particular por
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la escasez de cejas y pestafias, por su expresion de deficiencia visual y
por ser su nariz un esbozo de la nariz en silla (Fig. 5); las manos y los
pies son pequefios (acromicria). Se observan signos de hipogenitalismo y
sus reglas no han aparecido; las mamas son rudimentarias, no hay confor-
macién normal de labios mayores, apenmas se esbozan los menores y el
clitoris es rudimentario; no hay vello plbico o axilar (Fig. 1).

La presidn arterial, el pulso y la temperatura estin dentro de las cifras
normales,

El estudio neurolégico no muestra anormalidad. .

La psicometria, realizada con pruebas de Binet-Simon y de Koss, dio
como resultado “debilidad mental profunda”; sin embargo, debe tenerse
en consideracién que el indice visual de la paciente es muy bajo y su edu-
cacién escolar precaria. Aparentemente es despierta, da los datos, tanto
suyos como de su hermana con precisidén, es muy atenta, responsable y
discreta y, sin ninguna sugerencia, estd ensefiando a leer y escribir a su
hermana pequefia.

El resto de aparatos o sistemas no muestra anormalidad.

Al estudio radiografico, la silla turca es normal.

La edad 6sea corresponde a su edad cronolégica.

El estudio histopatolégico de una biopsia tomada de la cara anterior
del muslo, practicado por Martinez Biez, muestra: “hiperqueratosis fran-
ca: la capa cérnea muy compacta, es mis gruesa por si sola que todo el
cuerpo malpigiano, el cual muestra aplanamiento de su capa basal y au-
sencia de columnas interpapilares. En la dermis papilar hay infiltracién
difusa, medianamente abundante, de composicién banal, y de la que for-
man parte algunos melanéforos. Las glindulas sudoriparas y las sebaceas
estan en atrofia.

La determinacién de hormona estimulante del foliculo die mis de
55 u.r. en 24 horas.

Ei frotis vaginal demostré efecto estrogénico 0.

La excrecién de los 17 cetosteroides fue de 3.9 mg.

La prueba de Thorn acusé: eosinéfilos a las 0 horas: 698.1/mm3; a
las 4 horas de inyectar ACTH: 371.8/mm3; hajaron 46.8%.

"~ La prueba del agua de Kepler se encontré allerada; orina de la no-
che, a las 7.30 h.: 351 c.c.; a las 8.30 h.: 20 cc.j a las 9.30 h.: 25 cc.;
2 las 1030 h.: 40 c.c.; a las 11.30 h.: 329 c.c.; v a las 12.30 h.: 65 c.c.

Los estudios de laboratorio gue mostraron resultados normales fueron:
captacién del yodo radioactive, quimica sanguinea, proteinas totales, al-
btiminas, globulinas, prueba de tolerancia a la glucosa, biometria hematica
y examen de orina.
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- Por los estudios efectuados para investigar funcién gonadal se puede
concluir que hay ausencia de ovario funcional, ya que se encontré aumen-
to de Ja hormona estimulante del foliculo y efecto estrogénico 0 en el fro-
tis vaginal,

El estudio de la funcién suprarrenal muestra ligera deficiencia de la
glindula aunque en grado minimo, puesto que se encontraron alteradas
las pruebas de Thorn y de Kepler y una ligera disminucién de la excre-
ciébn de los 17 cetosteroides,

Caso Num. 2. Yolanda, de 9 afios de edad, originaria de Veracruz Ver.
Ingresé a Ia seccién de Dermatologia Tropical del Instituto de Salubridad
y Enfermedades’ Tropicales al tiempo que su hermana mayor; presenta
lesiones cutineas que empezaron a aparecer a los cuatro meses de edad
y cuya evolucién, tipo y localizacién han sido semejantes a los de la pri-
mera, aunque mas acentuados,

Su dermatosis es generalizada, simétrica, polimorfa, caracterizada por
manchas eritematosas y teleangiectiticas, que dan un aspecto reticular su-
mamente peculiar, por sequedad y atrofia de la piel y ademds por manchas
hiper e hipopigmentadas, descamacién y trastornos ungueales (Fig. 4},

Las lesiones critematotelangiectticas se disponen en bandas irregularcs
de % a 1 centimetro de anchura, que se entrecruzan en diversas direccio-
nes dando ¢l aspecto de malla que limita espacios de piel aparentemente
normal, de forma redondeada o romboidal y de 1 a 4 centimetros de
superficie, Las bandas, de color rojo vivo en la cara y en las extremidades
superiores se transparentan a través de la epidermis finamente plegada v
con descamacién furfurdcea; en las extremidades inferiores el color rojizo
de las lesiones toma un tinie violiceo, y aqui también hay descamacién
furfurdcea, excepto en los bordes y plantas de los pies donde la descama-
cién es de grandes y gruesas escamas. Fste particular aspecto, visto a dis-
tancia, da a los tegumentos una apariencia marmérea. Los elementos
dermatolégicos descritos asientan principalmente en la cara, predominan-
temente sobre pabellones auriculares, mejillas, regiones labiales y mentén
(Fig. 5} ; ademds, en regiones gliteas y extremidades, con predominio, en
éstas, sobre las superficies de extension (Fig. 6).

En cuello y tronco Ja dermatosis adopta, més que un aspecto reticular,
una apariencia finamente areolar, formada por manchas hipercrémicas
muy irregulares que limitan espacios de piel aparentemente sana, mas pe-
quefios, de unos milimetros de superficie, que a la observacién ligera dan
la impresién de hipocromias. Las manchas hipercrémicas en algunas re-
giones se fusionan formando grandes zonas uniformemente pigmentadas.
También en este complejo dermatolégico se advierte descamacién fina.
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En codos, mufiecas y taldn hay tendencia a la fonnacién de fisuras.

Las ufias de pies y manos son francamente atréficas, sobre todo las de
los pies, que estin substituidas en los ortejos segundo y quinto izquierdos,
vy segundo, tercero y quinto derechos, por un pequefio actmulo hiperque-
ratbtico (Fig. 7).

El pelo, aunque abundante, ¢s opaco seco y dspero; las cejas escasas
preferentemente a nivel de la cola y constituidas por pelos largos; en
cuanto a las pestafias también son largas y sumamente escasas, La sudora-
cién parece normal y las piezas dentarias estin muy cariadas, pero a juicio
del especialista son normales,

El estudio oftalmolégico efectuado por Puig Solancs acusé: “ausencia,
cn el momento del estudio, de las complicaciones oculares del sindrome de
Rothmund.” -

Su edad aparente es inferior a la real (edad aparentc de unes cuatro
a cinco afios, edad real: nueve afios); mide 93 centimetros; {brazada
93.5 centimetros; media superior 47.5 centimetros; media inferior 46 cen-
. timetros) pesa: 13.5 kg. El aspecto facial es particular por la escasez de
cejas y pestafias y por eshozo de nariz en silla; las manos y los pies
son pequefios (acromicria} y los dedos de las manos son deformes.

La presién arterial, el pulso v la temperatura estdn dentro de las ci-
fras normales,

El estudio neurolégico le fue efectuado en dos ocasiones, la primera
en octubre de 1933, y entonces fueron positivos los signos de Babinsky y
sucedineos; la segunda, en octubre de 1954, mostrd sdlo ligera positividad
del Babinsky y del Oppenheim del lade izquierdo, lo que permite concluir
que hay deficiente mielinizacién de la via piramidal que deja funcionar
independientemente a Ia médula.

La psicometria, realizada con pruebas de Binet-Simon y de Koss, acusé
resultado subnormal,

El resto de la exploracién de aparatos y sistemas no mostré anorma-
lidad.

Al examen radiogrifice la silla turca es normal, y la edad ésea corres-
ponde a la cronolégica. La histopatologia cutinea fue idéntica a la obser-
vada en la hermana mayor. La excrecién de cetosteroides 17, la prueba de
Thorn, la prueba de Kepler, la captacién del yodo radioactivo, las reac-
ciones de Kahn y Mazzini, la quimica sanguinea, las proteinas, la prueba
de tolerancia a la glucosa, la biometria hematica y el examen de orina,
resultaron normales.
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COMENTARIO

La dermatosis del sindrome de Rothmund ha sido comparada por al-
gunos auntoresl5: 22 3 la descrita por Thomsonl4 con el nombre de “Poiki-
lodermia Congenitale”, ya que tanto en los casos de Rothmund como en
los de Thomson empezd a la misma edad y tenia las mismas caracteristi-
cas; Franceschetti y Maeder® sugieren €l nomhre de “Poikilodermia In-
fantile” tomando en cuenta la edad de su aparicién; y finalmente otros
autores® 183 ]a identificaron con la dermatosis descrita por JacobiZ3 con
el nombre de “Poikilodermia Vascularis Atrophicans”, con lo que Bloch v
Stauffert no estan de acuerdo argumentando ausencia, en la dermatosis
del sindrome de Rothmund, de las reacciones inflamatorias del tejido ce-
lular subcutdneo, y la menor intensidad de las telangiectasias y pigmen-
taciones, Si se analizan las anteriores denominaciones se estima mis co-
rrecta la propuesta por Franceschetti,1® aun cuando Thannhauser?4 prefiere
llamaria “dermatosis atrofica heredofamiliar con telangiectasias”,

Araujo Azambujal3 da al sindrome el nombre compuesto de Roth-
mund-Petges-Cléjat-Jacobi considerando que las observaciones hechas por
dichos auteores, podian entrar en el sindrome de Rothmund; sin embargo,
va que los casos tanto de Petjes y Cléjat26 como de Jacobi?3 no corres-
ponden al sindrome en estudio, por tratarse en los de los primeros de una
dermatomiositis, y en el del segundo de un ataque general de los tegu-
mentos (Maeder), se deben excluir sus nombres de dicha entidad clinica
a la que se debe denominar exclusivamente sindrome de Rothmund.

Thannhauser24 considera como formas frustradas de sindrome de Roth-
mund a Jos casos que presentan las lesiones cufineas a temprana edad,
pero no la catarata, como los casos de Zinsser?® y de Janovsky.2?7 En
relacidn con nuestro caso Nim. 2, en el que no ha aparecido la catarata,
el profesor Franceschetti opina que, debido a la edad de la paciente,
aquélla puede aparecer en cualquier momento, y que aun en ¢l caso de
que no apareciera bastaria el hecho de que su tnica hermana presenta
el sindrome completo para considerarla como un caso tipico, puesto que el
padecimiento estd condicionado por el genotipo.

RESUMEN

Se presentan dos casos tipicos de sindrome de Rothmund que corresponderian
al vigésimocuarto y vigésimoquinto de los descritos en la literatura mundial. Corres-
ponden a dos nifias hermanas, de raza mestiza, de 15 y nueve afios de edad, origi-
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nariag del estado de Veracruz. Ambas enfermas muestran las peculiares lesiones
cutineas de poiquilodermia infantil, escasez de cejas y pestanas, acromicria, atrofia
de las uias de las manos y de los pies ¥ nariz en silla. El caso Nam. ! desarrolld
catarata 2 los seis afios y muestra agenesia ovarica demostrada por los métodos de
laboratorio. E! case Nium. 2, ademas de la acromicria, presenta deformidad de los
dedos; la catarata no ha aparecido y los datos de hipegenitalismo no han podido
observarse debido a su corta edad.

SUMMARY

Two mexican cases of Rothmund's syndrome are reported. From a review of the
literature the avuthors found that only 23 typical cases had been reported. Qur cases
were two mestizo sisters, 15 and 9 years old, from the state of Veracruz. Both pa-
tients showed peculiar cutaneous “poikilodermia infantile™ lesions, sparse eyebrows
and eyelashes, acromicria, atrophy of finger and toe nails, and saddle nose. Case
Nim, 1 developed a cataract at 6 years, she shows hypogenitalism which has been
proved by laboratory methods. Case Num, 2, besides the acromicria, has a deformity
of the fingers; the cataract has not appeared, and due to her youth it is not pos-
sible to obtain data on hypogenitalism,
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COMENTARIO AL TRABAJO DEL DR. GONZALEZ OCHOA

OswaLpo Amias
Académico de nimero

La comunicacién de dos casos de sindrome de Rothmund que el doctor
Antonio Gonzalez Ochoa hace a la Academia Nacional de Medicina, re-
presenta tres hechos cuya importancia debo destacar en este breve comen-
tario.

1? Contribuye con dos casos mexicanos al acrecentamiento de la ca-
suistica mundial —muy reducida, de 23 casos— de un trastorno heredi-
tario de tipo recesivo, incluido en el singular y raro capitulo de las ecto-
dermosis, .

2% A través de la tesis recepcional del doctor Zajur Dip, de esta co-
municacién y de las exploraciones de un grupo de distinguidos especialistas,
es dada a conocer, amplia y correctamente, una afeccién cuya literatura
es aun escasa Rothmund, Werner, Cole, Thannhauser, Franceschetti, Arau-
jo Azambuja), y cuya interpretacién y ajuste nosolégico presentan todavia
dificultades.

Todo aquel que se interesa por este tema tiene que entresacar, de larga
lista de errores tramscritos de autor a autor, de fatigante terminologia y
de verdadera maleza sindrémica (sindrome de Hutchinson-Gilford, sindro-
me de Thomson, sindrome de Werner, progeria con catarata dermatége-
na, poiquilodermia atréfica vascular tipo Petges, Cléjat, Jacobi; distrofia
mioténica, displasia ectodérmica hereditaria tipo Mc Kay-Davidson, etc.)
tiene que entresacar, decfamos, de esta maleza, los datos realmente ftiles
para el conocimiento y clasificacién de aquellos casos que padecen la en-
fermedad descrita por Rothmund desde 1868,

3¢ Constituye, por ltimo, en nuestro medio, un excelente trabajo_de
colaboracién que sefiala, entre otros cambios abiotréficos, aquellos muy
importantes en el érgano cutineo, y lo hace con visién mejor, y con mas
amplios recursos clinicos y de laboratorio, que aquellos que suelen emplear-
sé generalmente en una consulta dermatolégica o pedistrica.

El trabajo presenta, ademds, una de las varias contribuciones que estin
realizando en México un grupo de médicos, relativamente nuevos en la
dermatologia, pero que han llegado a ella procedentes de los vastos cam-
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pos de la microbiologia, la sifilografia, la inmunologia y la patologia, mé-
dicos que estin estudiando los problemas dermatolégicos con visién distinta
a la del especializado comtin y corriente, que cree captar los grandes ho-
rizontes de la dermatologia a través del tubo de cartén, rigido y circuns-
crito, de una especializacién simplista y morfolégica.

Es por todo ello que, para nosotros, la comunicacion de Gonzilez Ochoa
es de esencial importancia, y ojald que en fo futuro sigan escuchndose en
nuestra docta Academia trabajos que interesen, no s6lo a los médicos de una
seccién, sino a los de diversas secciones, y a todos aquellos compafieros
gue aman el estudio de la medicina por lo que tiene de universalidad, de
manantial fecundo de doctrinas, asociacién de ideas y afédn de conocimiento.



