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Ze presenta el casc ce wea nins e R ogiies con mimdnomee de Thown, ssociada o date naa acalasia
esplagica congrnita, 5S¢ bace ona Fevieiom bebduerifice sobre las malformacioncs  conginitas
mas feecyentes en ol paciente wonedlion, mo cnvontnzede pefereein Teapecli =0 cononelneia

con gcalasia, Basado en los comeepies wodire b ooliolgin de Taacala-in, existent: on la actualidal,
se sugiere la posibilidad de que be moalfoninoebones conginites v fas anomalias cronmesdmibeas
vhedezean o wno alterpcion metalolicsrmdinmitios vomie, actante originorimente ca i glapa

pre o transembrionaria.

INTRODUCCHEN

I'revuentemente aparecen en la literalura
misdica mundial deseripeiones sobre sindro-
mes malformatives iinicos o miltiples aso-
ciado: & anomalias cromosgmicas, determi-
nanda alzunes de elloz, una alla mortali-
dad en las etapas perinalal y primera in-
fancia, mientras otros, de menor gravedad,
permiten una vide mas prolongada y, en
orasiones, son susceptibles de reparaciones
quirdrgicas; igualmente, se ha insistido
subre la mayor incidencia de cierlas afec
viones en pacientes con aberraciones cro-
mosémicas.! Ademis, ha side motive de
sumo interés la relativa frecuencia con que
s presentan malformaciones cardiacas o
de vias digestivas en pacientes con Sindro-

*  Esprcinlista de primer grado, jefe del ser-
vicig de otorrinclaringologia del hospilal infan-
til docente “William Soler™. Ave. San Francisco
10112, Alahabans. La Hobana 8. Cuba.

#% Profesora de pediatria, jefe del aervicio
de  citogendtica del  hospital infantil  docente
“Williams Soler”. Ave. San Francisce 10112,
Altahabana. Habana 8 Cuba.

me de Down M HE0I0300 Gnterés que
aumenta a parlir de los estudios de fr-
jeune ¥ eols,'® en 1959, y su hallazzo del
cromosoma acrocenlrico extra en las célu
las de dichos enfermos. Se estda de acucrdo
en que las anomalias del tracto digestivo
mas Frecuentemente encontradas en pacien-
tes mongdlicos son las atresias ducdenal e
1deal, megacolon aganglionico, estenosis pi-
lorica, estenosizs del colon e imperforacién
mal. En Cuba, Dardn Camilfo™® (1938) v
forbolla Vacher ¥ cols? (1956) han infor-
mado szobre la asociacién de la enferme-
dad de Hirschsprung y mongolismo. Sin
ermbargo, la asociacion acalasia esofigica
congénita y Sindrome de Down no parece
haber side documentada con anterioridad
en la literatura médica, siends esta la ra-
gon por la cual prescutamos nuestro caso.

PRESENTACION DE UN CASO

HC 326352 5. F. K. Paciente de 9 afies de
edad, meatiza, Najural de Oriente. Es In dltima
de 12 hermanes, giende loz demids normales,
Embaraze a términe cursgde con muchos vomi-



s, parte ewlocico. Pesd oal macer 70y mwdia
libras teniendo la madre ¥y el padre 45 v 35
anes respeclivamente. Se osentd a los 10 meses
v caming a los 2 v medio afos, Vacunada,

Ingresa por regurgitaciones v di=fagia preson-
tes desde el nacimients con preriodos variables
de mejoria eeguidos  por erizis de exacervacio-
nes que en ocasiones o acompanan de fielre,
A Qs dos afios le fue disgnosticada acalasia
eanfigica, por lo gue se le han cstado realizane
do “dilataciones™  pericdicamente.

Pezo 25 kg Talla 45 pgs. Circunf. cefal, 475
cm, Implamacion baja del cabells, caracteres
facinles propios del mongolisme (Fig, 100 epi

Fig. 1~=Facies de la paciente,

cantus, hendiduras  palpebrales  de oblicuidad
mongoleide, boca entreabierta con lempua gran-
de, dificuliad para la acomodacion a la bue, e1e
manos cortas v anchas con clinodactilia v ros-
gos bilaterales de simio.

Hb. 91 g%. Glicemia 108 mpfe. Scrolegia,
orina ¥ heces fecales negativaz, Proteinas tota.
les 653 po%. Telecardiograma: rectificacion del
arco adrtics, drea cardiacs normal. Al esofaga-
grama s¢ obzerva marcada dilatacion del cuerpo
del esifago con cicrre del cardins (Fig, 20,

Cromatina  sexual; examen de frotis  bucal
con coloracidn  acetoorceina: Cuoerpos e HBarr:
44 ——sexo  cromatinico  positive—
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Cariotips realizndo a partie de wn cultive e

sanpre perisferica caracteristico del Sindrome de
Drown: ATXNG -,
Urograma vy electrocardiograma  normales.

Fig. Z2—Marcada dilatacian  del  csofege  con
vivrre ded  cordias v ausceein e mocimiienibos
preristaltices,

BISCUSION

Fs posible que la asociacion acalasia eso-
fagica v Sindrome de Down sca una mera

ia e

orurrencia casual, pero la exister
atras mallermaciones  patologicamente s
mejantes a la acalasia, come el megacolon
agangzlidnico, cuya frecuencia en ¢l mon
solico s ha juzgado considerable —el
2% de los ninos con enfermedad de
Hirschsprung son mongdlicos**—— nos lleva
a evaluar estas dos entidades on estrecha
vinculacion  pero sin lograr  precisar si
nbas lesiones obedecen a una causa co-
n o si la acalasia es una anomalia de-

I
pendiente del cromosoma  extra. En cste

sentide, los estudios encaminados a encon:

trar una relacion bioguimica ¢ inmundl'-

gica'* % entre la alleracién cromosdmica
v las malformaciones congénitas no han

arrojado resultados aclaratorios, ni siquie-
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ra la manera ¢émo s¢ producen los cam-
lins fizicoquimicos descritos en el Sindrome
de Dlown a consecuencia del cromosomu
T merario.

lLa acalasia del esofage, por su parte,
semlo un trastorno  neuremuscular  cono-
vido clinicamente y, aunque propiamente
dilucidada ya la naturaleza patolégica fun-
damental de la lesién consistente en una
winucién o ausencia o degencracién
de laz células mioentéricas del drgano,”™
“.2 ontinha siendo una afeccién cuya etio-
plogenia ¢35 molive de controversias. Al
wunos autores*7 han convenide en consi-
derarla hasta ahora como una entidad no-
soldgivamentes con caracteristicas propias,
pero ello no parece corresponder a las evi-
deneias clinicopatoligicas, mientras si se
ajusta mdas a la traduccion sinlomdlica a
nivel esofagico de wna alleracion organi-
ci de significacion sistémica que puede
aleetar, en su evolucién, cualguier otra lo-
valizaciom o ser mds o monos generalizada,
v ocuva lesidn basica, de naturaleza neu-
revesetabiva,  asentaria sobre ¢l sistema
parasimpatico™* con disminucion o ausen-
via de la capacidad comtractil del cuerpo
del esofage vy cierre del cardias 15055
por accién ne controlada del oponente,
pudiendo, como se sabe, ser congénila o
aparecer en cualquier momento de la vida
caincidicnde a menudo con otras patologias
de muy diversa causa: desnutricidn,® dia-
betes, 02032 aleghelismo,™  lupusg,®  der-
matomiositis,”  esclerodermia,®™*  artritis
reumatoidea,?® parotiditis recidivante?, ete.
La obscrvacién en parientes ha llevado a
algunos autores,”-*%#%3 3 considerar tam-
bién la posible transmision genética de la

i

misma. En publicacién anterior uno de
nosotros' ha juzgade la posibilidad de que
la génesis de la lesion mioenteral del esé-

SUMMARY

fago pudiera ser determinada por un tras-
torne metabdlico-enzimitico de la glieoli-
s1s aerdbica por déficit vitaminico B, cu-
vos efectos podrian incidir no sélo en la
degeneracion del plexe de Auverbach en
cualquier momente de la vida sine tam-
bién en la vida embrionaria formativa del
mismo, con la consiguicnte lesién congéni-
ta. De igoal manera, ;no pedria un factor
semejante, acivando en la ctapa formativa,
determinar lesiones a otros niveles o, inci-
diendo en la etapa preformativa, determi-
nar alguna alteracién en las célulaz ger-
minales de uno de los progenitores con las
consecuencias lesionales congénitas  inhe-
rentes al prado y tipo de afeccion germi.
nal? Segiin esta hipétesis nos es permitido
suponer gue las llamadas malformaciones
congénitas y anomalias cromosémicas ten-
drian una misma causa. En este sentido
no debemos pasar inadvertida la coinci-
dente disminucién de la funcion parasim-
patica pupilar en ¢l mongélice eon gran
sensibilidad a la atropina™*?

CONCLUSIONES

Después de cxponer someramente los
aspectos concepluales predominantes res-
pecto a las  conmsideraciones  etioldgicas
orientadas en un zentido unicista que per
mita explicar la asociacidn acalasia-mon.
golismo, podemos hipotélicamente concluir
que las doz afecciones podrian obedecer a
una causa comun determinada posiblemen:
te por una reduccién de la actividad cn-
zimdtica vitaminica B en ¢l metabolizmo
glucidico acrdbico, sea en las células ger-
minales de uno de los progenitores o en
las primeras semanas de la vida embrio-
naria, con repercusién en el adecuado de-
sarrollo embriolégico de las estructuras or-
ganicas, fundamemalmente neurolégicas.

Altamar-Eios, J. H'r el al, Corgenital esephogral acohelasia in o mongoloid girl. Rev. Cub. Ped.

a6: 4, 1974,

A case of a nine yearold girl with Down’s Syadrome associated with congenital esophageal
achalasia is presented. A bibliographical review om most frequent congenital malformations in
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mongoloid patients is performed and no refercnce o the concomitance of these malformations
with achalasia iz found. Based on the present concepts on the achalazia eticlogy, the possibility
that congenital malformations and chromosomal anomalies be caused by a commeon metabolic-
cnzymalic ¢hange, which primarily ocurrs in the pre or transembryonal stage, is suggested.

RESUME

Abamar.Kios J. K, et al. Achefasic ésophogiqne congénitale chex une fiffe mongolienne, Rev,
Cule. Ped. $6: 4, 1974,

Lea auteurs présentent le cas d'une fille apee de @ ans avec Syndrome de Down associc & une
achalasic caophagique congénitale, On fait une révision bibliographique a propos des malforma-
tions congenitales lea plus fréquentes chex le malade mongolien, On na trouvé avcun rapport
avee achalasic. A propos des concepls sur 'éliologie de 'achalasie, il est possible que les
ralformations congénitales el le: anomalivs cromosemiques soient diles & une altération méta-
bolico-cnzimatique commun, squi a liea oJans Pétape pre, ou transembryonnaice.

FE3IRE

Anpramap-FPuoc Y., ® np. BpommeHAan azodarcanpRad axafasid ¥ wMOHTOMIER-
HOTS PeGeHKA.Rev Cub Ped 46: 4, 1974.

ﬂsannnnrcn cmyqafl conesoft 9 neT cHHMIpomons layHa COBMECTHD ¢ BDOXIEHH-
off poodereaneHol axanasweft. TpoBomiTeA SHS/Orpadirdeckall mepecMoTR
HaR(oNee 9acTHX BPOEMEHHHX Malbfopuaimil ¥y MOATONOMOHHX CONEHHX ¥ He
OTMETHROCE CONYTCTBHA ¢ axanasueii. Ha ocHOBe DoHATI O STHOJMOTHH aXa-

Ja0EM, CyWMecTBY

o0meTs HADYEeHEA MetadoioizMa B 3H3IMMOE,
Ne 3apojMEs, Hay OPUINHA BPOENEHHHX Man

sk,

B B HacToMee BDEMA, CTABHTCA BOODSC 2 BOSMIEHOCTH

efcTEFEIEr) HAYAARHED B BTa-
TaiEl M CpOMOC OMHELL AHOMA—
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