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Descrita en 1904 por Albers-Schémberg, 2 la enferme-
dad marmérea de los huesos, osteopetrosis u osteoesclerosis,
constituye una rara afeccién familiar que se hereda como un
cardcter recesivo, sin mostrar predileccién por uno u otro sexo.
Aunque las manifestaciones clinicas pueden presentarse después
de la primera infancia, es muy posible el comienzo intra-uteri-
no de la afeccién, 23

Anatomopatolégicamente, la enfermedad se distingue por
un crecimiento excesivo y esclerosis de los huesos, que produce
engrosamiento notable de la corteza, con disminucién e, inclu-
so, desaparicibn de la cavidad medular. * Existe un trastorno
de la calcificacién encondral que afecta al hueso durante su cre-
cimiento longitudinal, forméandose (del cartilago calcificado y de
la substancia ésea transformada), una masa marmérea que in-
vade la totalidad del hueso. Estos trastornos son aparentemen-
te dependientes de un defecto congénito de la actividad de los
osteoclastos. *

Radiolégicamente, la enfermedad se caracteriza por un exa-
gerado aumento de la densidad ésea que impide distinguir la
zona cortical de lo medular y ensanchamiento de las regiones
distales de los huesos largos. & '* Tanto estos como la base
del crénec y los cuerpos vertebrales estdn particularmente afec-
tados, pero puede afirmarse que ningdn hueso del organismo
resulta indemne. No se han descrito trastornos de!l metabolismo
del calcio ni del fésforo capaces de explicar estos fendmenos vy
la actividad de las fosfatasas alcalinas séricas permanece nor-
mal. 7.8

La transformacién del tejido esponjoso en una masa com-
pacta, reduce considerablemente U oblitera por completo los es-



pacios medulares, produciendo una interferencia mecdnica con
las funciones propias de la médula. Esto se traduce por una al-
teracién hematolégica conocida con el nombre genérico de ane-
mia leuco-eritrobldstica, como consecuencia de la metaplasia mie-
loide desarrollada, 2 % 10, 11, 13

La transformacién pétrea de los huesos del créneo explica
la hidrocefalia, atrofia éptica, sordera y la pardlisis facial, po-
sibles en estos enfermos. A pesar de su dureza, los huesos son
fragiles y pueden producirse fracturas esponténeas o por trau-
matismo insignificantes; desarrolldndose voluminosos callos de
consolidacién, persistentes, que evidencian el defecto de la reab-
sorcién 4sea. Con relativa frecuencia se presentan complicacio-
nes infecciosas en estos huesos, produciéndose osteomielitis lo-
calizadas o migratorias; siento particularmente frecuentes la os-
teomielitis de los maxilares. Las caries e implantacién defectuo-
sa de los dientes, son hallozgos comunes.

Existe hepato-esplenomegalia, adenomegalia, anemia gra-
ve y trombocitopenia.

Se han descrito distintas formas evolutivas, tomando en
cuenta fa edad de comienzo y gravedad de las manifestaciones
clinicas. Al lado de formas ligeras que apenas se manifiestan,
descubiertas generalmente en ocasién de una exploracién radio-
légica casual, 2 existen cuadros patoldégicos graves, de comien-
zo precoz y curso maligno. Se considera que las primeras, for-
mas monofenas, pausisintomdticas, se heredan con un cardcter
mendeliono dominante; 5 mientras que las segundas, formas
polimorfas, se trasmiten como un cardcter mendeliano recesivo.

No existe tratamiento para esta enfermedad.

HISTORIA CLINICA

Identificacién: Hospital Universitario de Maracaibo. Historia
clinica No.: 023740. Nombre G. R. A. Edad: Un mes y 17 dias.
Ingresé: 25-11-64. Muridé: 12-2-65. Lugar de nacimiento: El Mo-
jan. Estado Zulia.

Motivo de consulta: Palidez acentuada de piel y mucosas,
petequias en cara y abdomen, aumento de volumen del abdo-
men,



Enfermedad actual: Desde el nacimiento presenta palidez
de piel y mucosas de intensidad progresiva, acompafada de
petequias en cara, térax y abdomen; que aparecian con el llan-
to y permanecian duranfe varios dias. Posteriormente, fue nota-
do un ligero aumento de volumen del abdomen, el cual progre-
s6 paulatinamente.

Antecedentes.— Personales: Producto de un quinto embarazo,
simple, a término, controlado, sin complicaciones; parto eutécico,
hospitalario; peso al nacimiento: 2,900 kgrs.; alimentacién mixta
desde el nacimiento; no ha recibido inmunizaciones; no se re-
latan antecedentes patolégicos. Familiares: Padre de 32 afios,
aparentemente sano; niega antecedentes patolégicos en su as-
cendencia y colaterales. Madre de 32 afos, aparentemente sa-
na; no refiere antecedentes patolégicos en su ascendencia y co-
laterales; fue técnica de rayos X durante 5 afios; trabajaba sin
proteccién. Un hermano murié (17-2-57) a los dos meses y 25
dias de edad, 24 horas después de ingresar al Hospital de Ni-
fios; no pudo ser completamente estudiado. Otro hermano mu-
rio (2-7-58) con diagnéstico confirmado de enfermedad marmé-
rea. Dos hermanos (un varén y una hembra) viven, aparente-
mente normales (Fig 1).
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ARBOL GENEALOGICO
Fig. N° 1.
Examen fisico: Temperatura: 36,9°C. Peso: 3,920 kgrs. Ta-
lla: 53 cms. Regulares condiciones generales. Piel muy pdlida.

Petequias generalizadas, escasas. Palidez de todas las mucosas.
Normocéfalo. Fontanela abierta, normal. Ojos: normales. Oidos:
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normales, No existe adenomegalia. Térax: normal; 40 respira-
ciones por minuto. Ruidos cardiacos ritmicos. Taquicardicos: 168
por minuto. Soplo sistélico grado | en la punta, sin irradiacion.
Abdomen globuloso; circunferencia: 41 ems.; blando, depresible,
indoloro. Higado: Borde inferior a 6 cms. debajo del reborde
costal, en linea medio clavicular derecha. Bazo: Polo inferior a
9 cms. debdjo del reborde costal izquierdo; superficie lisa, no
doloroso.

Exdmenes complementarios: Hemoglobina: 4,43 grs.%; he-
maties: 2.340.000 por mm.}; hematécrito: 22 volimenes %; pla-
quetas: 18.720 por mm?; reticulocitos: 5,1% mm?; drepanocitos:
negativo; V. G. M.: 94 micras’; H. G. M.: 19 gammas; C.H.G.M.:
20%; leucocitos: 26.624 por mm? férmula leucocitaria: eosi-
néfilos: 1%, mielocitos: 3%, cayados: 1%, segmentados: 12%,
linfocitos: 729%, monocitos: 119%, eritroblastos: 24,576 = 489.
Examen cualitativo: Anisocitosis, hipocromia, punteados baséfi-

Fig. N° 2.
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tos. Bilirrubina. Total: 2,0 mgrs. %, indirecta: 2,0 mgrs.%. Fra-
gilidad globular. Inicial. Paciente: 0,60%, testigo: 0,45%; To-
tal. Paciente: 0,30%, testigo: 0,30%. Médula ésea: consistencia
muy dura del hueso, no se obtuvo material. Resumen del estudio
hematolégico: Anemia grave normocitica hipocrémica, tromboci-
topenia, reticulocitosis, eritroblastosis, fragilidad globular aumen-
tada, hiperbilirrubinemia, consistencia muy dura del hueso; no
se obtuvo material medular. T. G. O.: 35 U.; T. G. P.: 24 U; re-
serva alcalina: 25,5 meq/lt; cloro plasmético: 112 meq/lt; so-
dio plasmatico: 114 meq/lt; potasio plasmético: 3,5 meq/lt;
calcio plasmdatico: 9,4 mgrs. %; fosforo plasmatico: 7,1 mgrs. %;
fosfatasas alcalinas: 3, 1 U. B.; proteinas totales: 5,29 grs. %; al-
bimina: 3,78 grs. %; globulinas: 1,51 grs. %; relacién H/G:
2,5; Hanger, Takata-Ara y acetato de cobre: negativos. Radiogra-
fia pulmonar: normal. Examen de orina: normal. V. D. R L.: no
reactivo. Examen de heces: negativo. P. P. D.: negatfivo. Hemo-
cultivo: negativo Estudios radiolégicos: Densidad ésea muy au-
mentada en todos los huesos, incluyendo los de la base del cré-
neo. No existen anormalidades intracraneales (Fig. 2 y 3). Los

Fig. N° 3.
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huesos largos parecen “barretas de tiza'. Ensanchamiento de las
metdfisis. Irregularidad en la linea epifisial, con moteado difuso
o ese nivel, Estriaciones longitudinales radiolucentes, en fému-
res y huesos de los brazos (Figs. 4 y 5).

Fig. N° 4,

Resumen: Estudio hematoldgico: Anemia grave normocitica hi-
pocrémica. Trombocitopenia. Reticulocitosis  Eritroblastosis.  Fra-
gilidad globular aumentada. Hiperbilirrubinemia. Consistencia muy
dura del hueso. No se obtuvo material medular.

Exdmenes hematolégicos rutinarios. 25-11-64: glébulos rojos:
1.900.000; glébulos blancos: 16.000; PLAQUETAS: 28.000; tiempo
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Fig. N° 5.

de sangrio: mds de 10 minutos; tiempo de coagulacidén: 4 minu-
tos, 50 segundos; HEMOGLOBINA: 5 grs. %; hematécrito: 18 9%;
linfocitos: 80 9%, segmentados: 15 9%, eosindfilos: 1 %, caya-
dos: 49%; ERITROBLASTOS: 87 %; RETICULOCITOS: 12,2 ©%; V.
G. M.: 92 micrqs3; H. G. M.: 25 gammas; C. H G. M.. 28 %;
retraccién del codgulo: parcial a las 24 horas. 28-11-64: glébu-
los blancos: 13.600; HEMOGLOBINA: 8,3 grs. %; hematécrito:
29 %; linfocilos: 56 %; segmentados: 39 %; eosindfilos: 5 %;
ERITROBLASTOS: 164 %. 7-12-64: glébulos blancos: 13.900; HE-
MOGLOBINA: 6,4 grs. %; hematbdcrito: 26 %; linfocitos: 28 %;
segmentados: 70 %; cayados: 2 %; ERITROBLASTOS: 39 %;
6-2-65: glébulos blancos: 15.400; HEMOGLOBINA: 6,9 grs. %;
hematécrito: 25 %; linfocitos: 59 %; segmentados: 40 9%; eosi-
néfilos: 1 % ; ERITROBLASTOS: 40 %.

DISCUSION

Las manifestaciones clinicas, las alteraciones hematolégicas,
los hallozgos radiolégicos y los antecedentes familiares, nos de-
muestran en forma inequivoca, que G. R. A. presenté una osteo-
petrosis de comienzo precoz y curso maligno.
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En 1957, el hermano mayor de nuestro paciente murié en
el Hospital de Nifos de Maracaibo, donde permanecié menos
de 24 horas, presentando un cuadro clinico en todo similar al que
presentaba nuestro enfermo. Desafortunadamente, no fue posi-
ble efectuar estudio radiolégico en ese caso, pero la existencia
de un sindrome anémico, manifestaciones hemorrdgicas (pete-
quias generalizadas), hepatomegalia, acentuada esplenomegalia
y una leucocitosis de 70.000 elementos por mm?3, constituyen los
elemenfos de juicio, sumados a los antecedentes familiares ac-
tualmente conocidos, en que basamos nuestra conviccién de que
este pacienfe constituye otro ejemplo de osteopetrosis. En aque-
lla oportunidad se establecié el diagnéstico de leucemia. Wil-
kinson? y Wintrobe, '* sefialan que con relativa frecuencia el
cuadro hematoldgico de estos pacientes puede ser confundido
con el de una leucemia mieloide. Lamentablemente, ni en éste,
ni en ninguno de los ofros casos, fue posible efectuar la autopsia.

Pachano Afez '? efectué el estudio y obtuvo la confirma-
cién radiolégica de que el tercer hermano presentaba una en-
fermedad marmébrea, con lo cual cerramos el estudio familiar de
nuestro paciente,

El aumento de los reticulocitos, la presencia de eritroblas-
tos, la hiperbilirrubinemia a expensas de la fraccién no conju-
gada, la fragilidad globular aumentada, la esplenomegalia y el
antecedente de dos hermanos muertos presumiblemente por las
mismas causas, nos obligan o descartar la hipdtesis de una a-
nemia hemolitica.

La edad del paciente {un mes, 17 dias) y la normalidad e-
lectroforética de su hemoglobina, nos permiten descartar todas
las hemoglobinopatias conocidas.

El aumento de la fragilidad globular frente a las soluciones
salinas impide sostener el diagndstico de talasemia; no presen-
tdndose, por ofra parte, el aspecto esferocitico de los hematies,
para esgrimir el diagnéstico de esferocitosis.

Por lo demds, el estudio radiolégico es concluyente, al mos-
trar un considerable aumento de la densidad ésea, engrosa-
miento de las metdfisis y pérdida de la estructuracién y mode-
laje caracteristico de los huesos.

— 36—



RESUMEN

Presentamos un caso de enfermedad de Albers-Schomberg,
con manifestaciones clinicas, hematoldgicas y radiolégicas ca-
racteristicas de esta afeccién, Exponemos la revisién familiar e-
fectuada en este paciente, encontrando que dos de cinco herma-
nos murieron con diagndstico confirmado de osteopetrosis. En un
tercer caso de esta misma familia, hemos establecido el diag-
néstico de osteoesclerosis en forma retrospectiva, no confirma-
do. Se insiste, en que el diagnéstico de la enfermedad descan-
sa en las alteraciones esqueléticas demosiradas por radiografia.
Los cambios hematolégicos no son patognoménicos y se mani-
fiestan como una anemia leucoeritrobldstica, producto de la me-
taplasia mieloide existente.
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