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A doença de Pfaundler-Hurler, lipocondrodistrofia ou garguhsmo, e rara, 
sendo de caráter familiar, ocorrendo predominantemente em indivíduos do 
sexo masculino. Nos últimos anos têm sido descritos vários casos, verifi
cando-se o empenho dos diversos autores na pesquisa dos transtornos me
tabólicos. Recentemente Nelson 8 assinalou a importância de uma "altera
ção congênita do metabolismo caracterizada pela produção excessiva de cer
tos mucopolissacarídeos ácidos com acúmulo anormal nas células e excreção 
renal dos mesmos". Outros tratadistas acreditam que a substância de de
pósito seja de natureza diferente. Diversas técnicas de laboratório, inclusive 
análise eletroforética das frações proteicas do soro, nem sempre permitem 
conclusões definitivas no particular da questão metabólica. 

Os casos de gargulismo publicados são relativamente escassos, tendo 
Jervis 4 coletado 150 na literatura até 1950. Os estudos anátomo-patológi-
cos são raros; até 1952 existiam apenas 24 1 2 . No Brasil apenas existem 
alguns trabalhos de natureza clínica. Rodrigues e col.9 apenas encontraram 
6 observações clínicas da moléstia, às quais acrescentaram um caso de for
ma atípica com detalhado estudo radiológico. Além desses, temos conheci
mento de dois pacientes estudados por Lefèvre e col.5, outro de Berardi-
nelli 1 e mais um de Rodrigues 1 0, todos sem qualquer referência a estudo 
anátomo-patológico. Em nosso caso foi feito estudo anátomo-patológico, pro
cedimento que nos pareceu de valia, pois esse setor se encontra na fase 
das investigações, constando apenas em publicações estrangeiras. 

A doença é grave, falecendo os pacientes em geral antes dos 20 anos 
de idade, considerando-se uma forma típica ou completa e formas atípicas 
ou frustras *. Caracteriza-se clinicamente esta condição mórbida por nume
rosas deformidades físicas, tais como: diminuição da estatura ou nanismo, 
fácies grotesca particular com macrocefalia, escafocefalia ou oxicefalia, pro-
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eminência da fronte e arcadas supra-orbitárias, nariz deprimido na raiz e 
com base larga; pescoço curto, tórax largo e curto, parecendo fixado em 
inspiração profunda, limitação pronunciada dos movimentos de extensão, não 
estando comprometida a flexão (particularmente dos dedos, podendo ocorrer 
também em outras articulações maiores), abdome grande e proeminente. 
Outros aspectos significantes, porém não constantes, são: turvação da cór
nea difusa ou focal, considerada por Jervis 4 como patognomônica, porém 
existente em apenas cerca de 75% dos casos 1 0 , macroglossia, orelhas gran
des (de implantação relativamente baixa e acoladas ao crânio), hipertelo-
rismo, dentes de formação deficiente e afastados uns dos outros, hipoacusia 
ou surdez completa, mãos largas com aspecto em garra ou deformidade em 
tridente, hérnia umbilical ou inguinal, coxas valgas, genu valgum, tálipes 
equinovarus e deficiência mental progressiva, em geral a partir do 2.° ou 
3.° ano de vida, acompanhando-se de comprometimento neurológico (para
lisias motoras, hipertonias musculares). 

O exame radiológico mostra aspectos característicos, localizando-se as 
alterações principais na coluna dorsolombar e ossos dos membros superio
res n . São proeminentes o retardo do crescimento e maturação óssea, con
duzindo ao nanismo e à configuração anormal da medula óssea. No crânio, 
além de macrocefalia, acrocefalia e oxicefalia, observa-se, às vezes, sela tur
ca aumentada de volume e alongada, com formação anterior em bolsa. Na 
coluna vertebral há estreitamento dos corpos vertebrais (particularmente 
na região cervical) e deslocamento posterior do corpo das últimas vérte
bras torácicas ou primeiras lombares, resultando em cifose. Tem impor
tância o aspecto "em remo" dos arcos costais (particularmente os inferio
res), que se mostram horizontalizados. Há nítida variabilidade na intensi
dade de comprometimento dos ossos das extremidades, sendo as alterações 
nos membros superiores mais importantes: ossos longos, de modo geral mais 
curtos e irregularmente mais largos que comumente, falanges em semifle-
xão, metacarpianos com aspecto "em garrafa", hipoplasia dos núcleos de 
ossificação. As lesões podem variar de intensidade de uma zona para outra 
do mesmo osso. 

O quadro laboratorial do gargulismo não encerra elementos caracterís

ticos ou constantes, tanto no estudo químico sangüíneo como no hemograma, 

talvez em vista de ter sido pouco estudado (alguns autores citam elevação 

discreta da colesterolemia e curva glicêmica diabetóide u > 1 3 , porém estes 

dados são muito inconstantes). Recentemente observaram-se granulações no 

citoplasma de leucócitos polimorfonucleares, melhor evidenciáveis pelo estu

do citológico do ciclo inflamatório 2 . 

A presença de material de natureza química complexa, acumulado no 
citoplasma de diversas células, especialmente dos elementos SRE, sugere a 
inclusão do gargulismo como doença de armazenamento (tesaurismose). 

O substrato anátomo-patológico do gargulismo conforme os estudos, en
tre outros, de Dawson 3 e Uzman 1 5 , decorreria de um distúrbio básico no 
metabolismo dos mucopolissacárides do organismo, por um defeito genético 



desconhecido, ocorrendo em todos os tecidos de origem mesenquimal. Meyer 

e col. 6- 7 corroboraram recentemente este conceito, com evidenciação química 

de excreção urinária aumentada de mucopolissacárides sulfatados e isola

mento de quantidades anormais dos mesmos em diversos órgãos. 

No caso que passamos a relatar os achados histológicos possibilitaram 
algumas considerações sobre problemas básicos de patologia do tecido con
juntivo. 

O B S E R V A Ç Ã O 

A.B.F . , com 11 anos de idade, sexo mas
culino, pardo, brasi leiro ( R e g . H.C. 98.638). 
Desde os 6 anos de idade, após t raumat ismo, 
a cr iança vinha apresentando anomal ia na 
coluna ver tebra l . A mãe, no &•> mês de ges
tação, t e v e dores abdominais que ob r iga ram 
a repouso e severa restr ição a l imenta r duran
te cerca de uma semana. Nenhuma molést ia 
infecciosa durante a g rav idez , no curso da 
qual a mãe al imentou-se precar iamente . A 
criança nasceu de par to normal . Genitores 
aparen temente sadios, bem assim seus dois 
i rmãos. La l ação , deambulação, pro lação e den
t ição tardias. Compareceu à consulta porque 
após os 6 anos "passou a f icar diferente das 
outras crianças". Os pr imeiros sintomas no
tados pelos famil iares fo ram: pescoço curto, 
deformidade da coluna ver tebra l e rosto mui
to grande, com assinalado aumento dos v o l u 
mes do nariz, lábios e l íngua. Com o e v o l v e r 
da doença, ditos traços f isionômicos se acen
tuaram, dando ao conjunto a impressão de 
anormal idade total . Mais tarde deixou de fa
lar. N a d a entendia e r e v e l a v a absoluto de
sinteresse pelo meio ambiente . H á cerca de 
um ano está para l í t ico dos membros infer io
res e com restr ição dos movimen tos dos su
periores. Exame físico — Pacien te de peoue-
na estatura, com deformidades general izadas , 
par t icu la rmente no segmento cefá l ico e colu
na dorsolombar . Pescoço curto, sugerindo re
dução numérica de vér tebras cervicais . Ci-
foscoliose da coluna ver tebra l . Mãos suculen
tas, curtas e la rgas ; dedos cianosados com 
unhas em v id ro de re lóg io . Penugem em to
do o corpo. Cabeça deformada com projeção 
da fronte; discreto e x o f t a l m o bi la tera l . N a r i z 
em sela; maior distância entre os olhos que 
no comum dos <casos. Láb ios grossos. Dentes 
la rgos e curtos. L í n g u a aumentada de v o l u 
me, com aspecto saburroso. Apa re lho circu
l a t ó r i o : taquicardia , bulhas sem anormal ida
des. Ap a re lho respira tór io : estertores ron
cantes disseminados pelos campos pulmona
res. A b d o m e : f ígado ultrapassando de 10 cm 
a reborda costal ; r eg ião hipogástr ica abau-



lada, sugest iva de bex iga com grande quant idade de urina; zona esplénica clara à 
percussão; umbigo projetado. Geni tá l ia infant i l com asp. 1 to comparáve l ao de um 
menino de 8 anos. Exame neurológico — Impossibi l idade de contatuação, pois o 
paciente desinteressa-se pelo ambiente , não sendo capaz de real izar ordens e lemen
tares; fala apenas vocábulos simples ( m a m ã , p a p á ) . Incapaz de manter-se de pé 
ou mesmo sentado. L imi t ados mov imen tos nos membros superiores e paral is ia nos 
inferiores. T o n o muscular diminuído nos membros superiores e aumentado nos in
feriores. R e f l e x o s patelares v i v o s b i la te ra lmente . Sinal de Mende l -Bech te rew em 
ambos os lados. Pesquisa da sensibilidade prejudicada. 

Exames complementares — Reações sorológicas para lues nega t ivas . Exame 

químico do sangue: cá lc io 10,8 m g por 100 m l ; colesterol 300 m g por 100 ml ; fós
foro inorgânico 4,5 m g por 100 ml ; fosfatase a lca l ina 2,7 unidades Bodansky; g l icose 
149 m g por 100 ml . Hemoglobina 14,2 g % . Hemograma: 6.000 leucócitos por m m 3 

(bastonetes 2 % , segmentados 57%, eosinófi los 5%, basófilos 1%, l infóci tos t ípicos 
29%, monóci tos 7 % ) . Exame de urina normal . Exame do liqüido cefalorraquena: 

punção lombar em decúbito la tera l ; pressão inicial 14; não há b loqueio do canal 
raqueano; proteínas 35 m g % ; reações de Pandy, Nonne , Weichbrod t e Wassermann 
nega t ivas . Exame de fezes: ovos de Ascaris lumbricoides e Trichocephalus trichiu-

rus. Exame radiológico dos ossos: desproporção crânio-facia l ; disjunção das suturas 
f rontopar ie ta is ; sela turca aumentada em seus diâmetros, porém apresentando con
tornos lisos regulares , com integr idade das apófises clinóides anter iores e posterio
res. Defo rmidade dos ossos longos : úmero apresentando a l a r g a m e n t o do canal me
dular ; rádio e cúbito desproporcionalmente encurtados em re lação ao úmero e apre
sentando a l te ração na sua m o r f o l o g i a ; fémur de aspecto normal nos seus dois 
terços superiores, enquanto que o terço infer ior apresenta desproporcionalmente 
ma io r d iâmet ro ; t íbia e perónio de fe i t io tubular, com maior d iâmet ro no canal 



medular e discreto ade lgaçamen to da cor t ica l ; coluna cerv ica l reduzida na sua ex 

tensão, aparen temente em conseqüência de anomal ia de desenvo lv imen to das pri

meiras ver tebras cerv ica is ; des locamento posterior do corpo ve r t eb ra l de L , ; os 

demais corpos ver tebra is apresentam-se encurtados; o contorno de T 1 0 , T n e T ] 2 , na 

sua porção póstero- infer ior apresenta-se l ige i ramente côncavo para ba ixo . Radiogra

fia do tórax: campos pulmonares com boa transparência; silhueta card iovascular 

inal terada; arcos costáis hor izonta l izados , apresentando os inferiores certo a l a rga 

mento . O quadro rad io lóg ico conf i rma a suspeita clínica da chamada s índrome de 

P faund le r -Hur le r ou ga rgu l i smo ( D r . Fernando A l m e i d a ) . Eletrocardiograma: dis

túrbio da repolar ização na face anter ior do ven t r ícu lo esquerdo; distúrbio da con

dução intra-aur icular ( D r . A . P o n d e ) . Eletrencefalograma: paroxismos de r i tmo õ 

genera l izado , , que substituem tempora r i amen te a a t iv idade de base; tal r i tmo é pre

dominantemente à direi ta e mais marcado nas áreas frontais ( D r . A u g u s t o G e n t i l ) . 

Oftalmoscopia: meios transparentes ín tegros; vasos inal terados; ausência de hemor

ragias e exsudatos; a t rof ia bi la teral dos nervos ópticos ( D r . M . G a l d i n o ) . 

Necropsia — Cadáve r de criança medindo 101 cm de compr imento (no rma l 

135 c m ) , e m estado de nutr ição deficiente. Coração pesando 85 g (no rma l 122 g ) , 

com aderências fibrosas difusas entre os folhetos pericárdicos; a fo rma era normal , 

os vasos coronar ianos permeáveis , sem al terações na ínt ima; miocárd io f i rme, acas

tanhado, com espessura de 0,3 cm no V D e 0,8 no V E ; não hav ia d i la tação das 

câmaras cardíacas nem defeitos congêni tos evidentes ; a v á l v u l a mi t ra l most rava-se 

espessada, tumefei ta , com pequenos nódulos f i rmes nas margens do fechamento das 

cúspides com as cordoalhas tendinosas espessadas e encurtadas; a v á l v u l a tricúspide 

e as s igmóides aór t icas mos t ravam-se igua lmen te com espessamento nodular, porém 

de menor intensidade que o v i s to na mi t r a l ; endocardio mural , tanto na aurícula 

como no ven t r ícu lo esquerdos, com moderado espessamento difuso, de superfície lisa 

e bri lhante. Circunferência dos or i f íc ios : tr icúspide 6 cm; pulmonar 4 cm; aór t ico 

4,5 cm; mi t ra l 6 cm. A o r t a sem al terações . Pulmões crepi tando bem; aderências 

fibrosas entre os folhetos pleurais; brônquios e bronquíolos com secreção mucopu-

rulenta espessa; vasos pulmonares inal terados. Fígado de v o l u m e aumentado, com 

peso normal (900 g ) , consistência f i rme, co loração castanha, com cápsula lisa, 

t ransparente; na superfície de corte a arqui te tura lobular aparecia normal ; v ias 

bi l iares ext ra-hepát icas permeáve is . Baço pesando 120 g (no rma l 87 g ) , de consis

tência f i rme, com cápsula fina, lisa e distendida; superfície de cor te de aspecto 

carnoso, com desenho fol icular pouco ní t ido. Os demais órgãos torácicos, abdomi

nais e geni ta is não m o s t r a v a m al terações macroscópicas evidentes . Encéfalo g ran

demente diminuído, pesando 1.060 g (no rma l 1.320 g ) , com acentuada at rof ia das 

porções ântero-superiores e pólos dos lobos temporais e das áreas dos lobos fron

tais e parietais que const i tuem o lábio superior da cissura de Sylv ius ; sulcos di la

tados; acentuada d i la tação simétrica dos vent r ícu los laterais ; aqueduto pe rmeáve l . 

Notou-se a exis tência de um fascículo aberrante na p i râmide bulbar esquerda que 

con tornava a o l i v a e perdia-se no sulco re t ro -o l iva r . 

Exame microscópico — Dos f ragmentos dos diversos órgãos, f ixados em forma-

lina a 10% e incluídos em parafina, fo ram ret i radas secções que fo ram coradas 

pela hematoxi l ina-eos ina , pelo P A S ( técnica de Mac Manus Hotchk i s s ) , pelo tr i

c rómico de Gomori , pela resorcina-fuesina de W e i g e r t e pelo mé todo de Gomor i 

( co lo ração para r e t i cu l i na ) ; secções de conge lação de f ígado e baço fo ram coradas 

pe lo Sudan-black B para gordura e pelo azul de toluidina a 1%. Coração: as fibras 

cardíacas m o s t r a v a m aspecto normal sem vacuo l i zação e o . interst ício ev idenc iava 

regu la r quant idade de células mononucleares arredondadas, de c i toplasma claro, es

pumoso; estas células muitas vezes i n f i l t r avam a advent íc ia de pequenos vasos co

ronarianos; estes vasos não r e v e l a v a m al terações outras nas diversas camadas. En-
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Fig. 5 — Caso A.B.F. Fígado: vacuolização, fina ou gros

seira, das células hepáticas e presença de septo fibroso 

(HE — 160X). 

Fig. 6 — Caso A.B.F. Cerebelo: células de Purkinge com material PAS 

positivo no citoplasma; material espumoso globular, fracamente PAS po

sitivo, forma pequenos cistos na substância branca (PAS — 160 X). 



docárdio parietal com espessamento f ibro-elást ico, tanto na aurícula como no ven 
t r ículo esquerdo, onde se o b s e r v a v a m numerosas células ret iculares com ci toplasma 
espumoso. V á l v u l a s espessadas, ricas em feixes co lágenos e com densa inf i l t ração, 
par t icu larmente na borda l iv re das cúspides; não foi observado mater ia l P A S po
s i t ivo nestas células. Pulmões: congestão difusa e moderada dos capilares septais 
e múlt iplas áreas de broncopneumonia, onde se obse rvam células his t ioci tár ias con
tendo mate r ia l granuloso P A S posi t ivo no c i toplasma; a rede de ret icul ina não 
mostra al terações, havendo densa impregnação a rgént ica do ci toplasma das célu
las ret iculares. Baço: acentuada hiperplasia das células ret iculares tanto dos cor
dões esplénicos como, pr incipalmente , aquelas que fo r r am as paredes dos sinusóides, 
mostrando-se as mesmas tumefei tas e de c i toplasma f inamente espumoso, com nú
c leo a lgumas vezes deslocado para a per i fer ia ; fol ículos l infóides atrofiados, por 
vezes mostrando mater ia l hia l ino P A S pos i t ivo na sua porção central , aparente
mente de loca l ização ex t race lu la r ; muitas células re t iculares hiperplást icas ev iden
c ia ram mater ia l c i toplasmát ico corado pelo P A S em intensidade v a r i á v e l , enquanto 
numerosas outras não se cora ram; seios venosos di latados, porém vaz ios : não há 
congestão nos cordões esplénicos; t rama re t icular espessada; a lgumas células ret i 
culares intensamente impregnadas pela prata. Estas úl t imas, por vezes , apresenta
v a m o ci toplasma enegrecido quando t ratadas pelo sudan black; o azul de toluidina 
não reve lou metacromasia . Fígado: espaços portais com discreto espessamento f i 
broso, env iando finos e longos septos ramif icados para o inter ior do parênquima, 
de l imi tando nódulos de tecido hepát ico de tamanhos va r i áve i s , em muitos dos quais 
está ausente a estrutura lobular; nos espaços portais e septos fibrosos há moderado 
inf i l t rado l infoplasmoci tár io difuso e numerosos histiócitos de c i toplasma espumoso; 
células hepát icas difusamente tumefei tas , distendidas, exibindo dois tipos de vacuo -
l ização (vacúo los grandes e únicos ou em grupos de tamanho médio, que des locam 
o núcleo e o c i toplasma para a periferia , e vacúolos diminutos, que dão ao ci to
plasma aspecto f inamente esponjoso, c laro, estando o núcleo cen t ra lmente s i t uado ) ; 
a lgumas células de Kupf fe r mostram-se tumefei tas , com ci toplasma vacuo l i zado , 
compr imindo a luz dos sinusóides hepáticos, porém muitas têm aspecto a longado , 
fusiforme; o P A S corou apenas mater ia l granuloso no ci toplasma de grupos de 
células ret iculares inf i l t rando os espaços-porta; rede ret icul ínica exage rada em pe
quenas áreas focais; o sudan-black corou apenas alguns dos vacúolos presentes nas 
células hepáticas. Cartilagem hialina epifisária das vértebras: mui tos condrócitos 
formando ag lomerados , apresentando o c i toplasma grandemente tumefe i to e v a c u o 
l izado, onde se ev idenc ia ram alguns grânulos de mater ia l P A S pos i t ivo . Sistema 
nervoso central: moderado grau de edema das meninges moles e da substância ner
vosa ( a l a r g a m e n t o dos espaços per ineurona i s ) ; meninges com difusa e discreta in
f i l t ração l info-his t ioci tár ia ; corpo das células nervosas tumefe i to e f inamente v a 
cuol izado, especialmente as células de Purk in je ; presença do denso mate r ia l g ra 
nuloso ou g lobu la r P A S posi t ivo no c i toplasma das células nervosas e de células 
pequenas que, p rovave lmen te , representam elementos da mic rog l i a ; há t ambém pe
quenos acúmulos ex t race lu lares de mate r ia l f racamente P A S posi t ivo, especialmente 
no cerebelo ; quase todas as células de Purkin je apresentam for te coloração do c i to
plasma pelo P A S , ver i f icando-se t ambém impregnação pela prata sob a fo rma de 
granulações grosseiras. 

Os demais órgãos não m o s t r a v a m al terações his tológicas importantes , a não 
ser a presença de células re t ículo-his t ioci tár ias com mater ia l granuloso, P A S posi
t ivo , em gang l ios mesentéricos. N a adeno-hipófise hav ia got ícu las ex t race lu la res 
P A S posi t ivas. 

C O M E N T Á R I O S 

No caso estudado o material acumulado nas células dos vários órgãos 
assumia aspectos variáveis, sendo encontrados todos os graus intermediários 
entre células com citoplasma PAS positivo e outras com citoplasma espu
moso e vazio. Isto sugere graus variáveis de solubilidade da substância 



mucopolissacáride. Dawson 3 já havia observado diferenças físico-químicas 
entre o material depositado nas células nervosas e em outros tecidos. Uz-
man 1 5 também demonstrou a existência de duas frações — P e S — em 
diferentes órgãos e em diferentes casos. Pelo que observamos, a variabi
lidade de coloração da substância considerada é muito geral e pode ser 
vista em qualquer órgão. 

Talvez o acúmulo da substância mucopolissacáride no gargulismo exista 
sob uma condição dinâmica, sofrendo alterações constantes que lhe modifi
cariam a composição e o grau de solubilidade. Isto diferencia o gargulismo 
de outras doenças de armazenamento, em que o material acumulado nas 
células parece ser metabòlicamente inativo. Esta situação dinâmica no gar
gulismo possibilitaria, inclusive, a deposição anormal de substância no tecido 
intersticial, com as conseqüências mais variáveis na estrutura e no meta
bolismo do tecido conjuntivo. Desta maneira, a interferência com o pro
cesso de ossificação e as alterações fibróticas em diversos órgãos poderiam 
ser interpretadas como devidas a uma interferência na síntese da substân
cia fundamental pela secreção de produtos mucopolissacárides qualitativa 
ou quantitativamente anormais. 

Por outro lado a deposição da ou das substâncias de armazenamento 

no gargulismo interfere decisivamente na função das células que as contêm, 

podendo até conduzir à morte celular. Assim é que a destruição de neu

rônios (com atrofia cerebral observada em nosso caso) acarreta sintomato

logia neuropsíquica e a interferência com os elementos do SRE torna os 

pacientes portadores de gargulismo muito suscetíveis às infecções, particu

larmente do aparelho respiratório, sendo esta uma das mais freqüentes 

causas de morte 1, 1 3 . 

Têm sido descritos casos de fibro-elastose do endocárdio e mesmo de 
estenose mitral no gargul ismo 1 4 , 1 6 . O caso presente, mostrando grande 
quantidade de células reticulares espumosas na válvula mitral e no endo
cárdio parietal das câmaras cardíacas esquerdas, deixa bem evidente que 
as lesões acima referidas são conseqüência direta do processo mórbido em 
apreço, como admitem também os autores acima citados. Estas lesões no 
presente caso representam o processo inicial, em que as células reticulares 
espumosas se acumulam no endocardio ao tempo em que se processa espes
samento fibroso ou fibro-elástico. Nos casos de Strauss e P la t t 1 4 e de 
Vanace e col. 1 6 as alterações cardíacas eram preeminentes. 

Também os aspectos hepáticos do presente caso, com o esbôço de uma 

cirrose hepática do tipo portal, evidenciam que o processo cirrótico poderá 

ser uma conseqüência das modificações provocadas pela substância armaze

nada nas células retículo-endoteliais do fígado e hematócitos. Schwarz e 

Gagne 1 1 descreveram um caso de gargulismo com cirrose hepática asso

ciada a hipertensão portal e que resultou em hematêmese e morte do pa

ciente. Este caso evidentemente é representativo de um estádio mais avan

çado do que o observado por nós. 



R E S U M O 

É apresentado um caso de gargulismo, em paciente masculino, de 11 

anos de idade, com alterações clínicas, radiológicas e anátomo-patológicas 

típicas. A substância anormal, provàvelmente mucopolissacáride, se acumu

lava em células de SRE, células hepáticas, células cartilaginosas e células 

nervosas. Histológicamente esta substância varia de aspecto, o que foi con

siderado como indício de ativo estado metabólico. 

As alterações encontradas foram correlacionadas com os achados clí

nicos e radiológicos. 

S U M M A R Y 

A case of gargoylism with pathologic study. 

A typical case of gargoylism with clinical, X-rays and pathological 

findings, occurring in an eleven year old boy is reported. An abnormal 

substance of mucopolysacharide character was present in RES, hepatic, 

cartilage and nervous cells. Histologically, this substance showed morpho

logical variations which were interpreted as an indication of metabolic 

activity. 

The several morphological features of the case were correlated with 

clinical and X-rays data. 
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