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Sindrome de Lawrence-Moon-Biedl (")

Por los Dres.:

Axoréx Savio BEnavipes(**) v ORLANDO GONZALEZ MASTRAPA(®™")

Entee las causas de obesidad que se
ven en pediatria hay que considerar el
Sindrome de Lawrence-Moon-Biedl, que,
sin la frecuencia del eretinismo, del
Frohlich ¢ incluso del Sindrome de
Cushing, puede ser causa o motive de
romaulia,

Furrcn J. Lawerence y R. Moon' quie-
nes en 1886 deseribieron por primera
veg } casos en los que llamaba la aten-
cion la retinosis pigmentaria, o) déficit
mental v la obesidad,

En'1920 L. Bardett® v en ¢l afio 1922
i. Birdl' presentaron varios casos en
que a los sintomas ya referidos se aso-
rishan la polidactilia v el hipogona.
dismo.

La enfermedad estaria integrada fun-
damentalmente por ohesidad de tipo
eerehral. aligofeenia, polisindactilia, re-
linosis pigmentaria ¢ hipogonadismo.

El sindrome e incompleto légica-
mente coando falian algunos de estos
elementos deseribicndose entonces como
formas atipicas o frustres,

A continuacion pasamos a describir
nUC=lro Ca:

Se trata de: C.C.P. de 12 afios de
edad. sexo femenino, raza blanca, de

" Tema presentado al 11 Congreso Médico-
Eu-nn-ll#u de Oriente-Norte, celebrado en
Helguin, bos dims 5 y & de noviembes de 1965,

i**i  Médire Rorsl del Hospital General de
Puerte Padre, Oriente, Caba.

1**%  Pedistra del Hospital Cenernl de
Peerto Padre, Oriente, Coha.

Puerto Padre, Oriente. Ingresa por obe-
sidad. (Figse. 1y 2).

H.E.A. Refiere la madre que desde
pequeiia la nifa ha sido muy groesa,
su hermana gemela también lo era ¥
fallecié de gastroenteritis a los 6 meses
de edad,

Ultimamente la maestra le ha notifi.
cado que la nifia no ve bien y ella mis-
ma ha notado que sohre todo al caer
la noche tiene dificultad para caminar.

APP. Parto eutécico, a término, ge-
melar. Succién v deglucién normales,
no ictero ni anemia. Desarrollo psico.
motor normal.

A.P.F. Padres vivos y sanos. Hermana
muy gruesa fallecié a los 6 meses de
G.E. Tio y abuelos obesos, prima de 7
meses muy gruesa con polidactilia en
ambos pies, padres primos segundos,
vivienda bueoa. Escolaridad primer
grado.

EXAMEN FISICO

E. Gral.: Paciente brevilineo con mar-
cada obesidad, cara de luna. Peso 150
libras, talla 56 pulgadas.

E. Regional. Craneo de configuracién
normal. Cara redonda. Cuello corto.
Tronco: acumulacién de la grasa en re-
giones mamarias y abdomen. Miembros
superiores: polidactilia con sindactilia
del dedo pequeiio, faltando la falange
distal del dedo supernumerario de la
mano izquierda. (Fig. 3).
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Micmbros inferiores: Polidactilia en
ambos pies. |Fig. 41,

EXAMEN FISICO POR APARATOS

AL, Tonos v ritmos normales. T.A.
130.190. Pulso 85 al minuto, Vasos peri-
féricos: normales.

AR. Nada a sedalar.

A.D. Paniculo adiposa abundante, na-
da mis a seialar.

:.E. Genitales externos de aspecto in-
fantil. ausencia de vello pubiano v axi-
lar.

SN, Examen neurolgico negativo. A
la exploracion del segundo par cranecal
iopticol se constata disminucion de la
agudeza visual. El campo visual por con-
frontacién  moderadamente  reducido.
Fondo de ojo: No se aprecia actimulo
de pigmento estelar. Palidez moderada
de la retina, marcailo estrechamiento de
los vasos relinianos.

En re;umen los datos positivos de este
enfermo son los siguientes: (Ohesidad.
polidaciilia con sindactilia, trastornos
vissales. v ausencia oo caracteres sexua-
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les secundarios, que en nuestro medio
v frisando los 13 afios debian al menos
eshozarse.

Existe ademas un evidente déficit

mental como lo demuestira su baja esco-
laridad.

Otro detalle de importancia diagnds-
tica seria la presencia de antecedentes
familiares portadores de los mismos sin-
tomas. Sintomas que aparecen en ella
con una distribucién similar (homoti-
pial vy en sus familiarcs a la misma
edad (homocronicidad).

Tendriamo:, pues, en nuesiro caso,
caricter heredo-familiar econ tendencia
a la homologia (varios miembros de la
misma lamilia lo presentan con el mis-
mo aspecto clinico), homotipia y homo-
cronicidad.

Se wrataria de un Sindrome de Law-
rence-Moon-Biedl incompleto o frus.
ire’* al no manifestarse en este momen-
to los signos oftalmolégicos de retinosis
pigmentaria. Sin embargo, el simple he-
cho de no presentar en este momento
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retinosis pigmentaria no excluye el diag-
néstico ya que los pigmentos en casos
infantiles pueden hacer =u aparicién
mas lardiamente. Tiene sin embargo su
fondo de ojo un signo seiialado por May
v olros aulores como paso previo a la
retinosis pigmentaria gue es el estrecha-
micnto de los vasos retinianos,

PATOGENIA

Es discutida actualmente. La opinién
mas acertada desde el punto de vista
etiolégico y anatomopatolégico y que
explicaria las manifestaciones que pre-
sentan estos enfermos es que se trata de
una abiotrofia de localizacién diencé-
falo-retiniana. Debido al caricter fa.
miliar y a la presencia de diversas ano-
malias congénitas o malformaciones re-
cientemente s¢ le considera como una
disgenesia siendo la hipotalimica la res-
ponsable de la obesidad y el hipogeni-

Algunos como Grislain® hablan de
agenesia cerehral de la region dience-
falica, también se atribuye a la defi
ciencia gonadal un papel principal en
el desarrollo del defecto hipotalimico
con un efecto secundario sohre la hipé-
fisis. Estos conceptos no se han podide
comprobar por estudios hioquimicos ni
©n necropsias,

El diagnéstico positivo se hace por el
cuadro clinico, por los antecedentes he-
redcfamiliares y por los caracteres de
homologia, homotipia y homocronicidad
va sefialados y ademis los anilisis com.
plementarios. De ellos el mas importan-
te es sin duda la fondoscopia, la campi-
metria ¥y modernamente la electrorre-
tinografia. La determinacién de la go-
nadotrofina en la orina de 24 horas por
debajo de 20 unidades seria otra inves-
tigacion de suma importancia. Para va-
lorar el desarrollo mental serian nece-
sarias las pruebas psicométricas que no
solamente miden el retardo mental sino
su grado.
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Otras exploraciones importantes se-
rian las radiografias: simple de craneo,
estudio radiolégico de los huesos de la
mano (metacarpo y metatarso) y de los
huesos del carpo para determinacién de
la edad ésea. Un metabolismo basal, do-
sificacién de yodo radioactivo, caleio,
fosforo y fosfatasa y la determinacion
de los 17 cetosteroides en la orina que a
veces se encuentran disminuidos en los
casos de Sindrome de Lawrence-Moon.
Biedl.

En nuestro medio sélo pudimos prac-
ticar los siguientes analisis complemen-
tarios:

Hb. 13.5 gramos.

Seric blanca: normal.
Glucosa: 85 mg por ciento.
Colesterol: 260 mg.
Serologia: negativa.
Metabolismo hasal: —31.
Orina: normal.

RX de cranco: no ze ohservan calei-
ficaciones. Edad ésca: normal.

Examen oftalmoligico: Anejos nor-
males. Medios transparentes: Normales.
Fondoscopia: Estrechamiento marcado
de los vasos retinianos.

IMAGNOSTICO DIFERENCIAL
Hay que eliminar:

1. Distrofia adiposo genital, produci-
da por lesiones del hipotialamo y de la
hipofisis: Encefalitis, tumores de la hi-
pofisis, craneofaringeomas, traumatis-
mos, ete. Se eliminan por la falta de
antecedente traumatico o encefilico, por
la falta de signos de hipertensién endo-
craneal (vémitos, cefalea) y por el tipo
de obesidad que en el Frohlich es de
tipo hipofisiario ¥ en el L.M.B es de 1i-
po cerebral y por la radiografia de era-
neo que es normal en nuestro caso. La
obesidad en ¢l Fréhlich predomina en la
region pubiana, caderas, zonas glitea ¥
mamarias, siendo el caricter de la piel:
fina, suave v seca y ademis aparece a
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cualquier edad de acwerdo con la etio-
logia.

La obesidad del Sindrome de L.M.B.
aparece ripidamente despuds del naci-
mirnto: es intensa, generalizada, predo-
mina a nivel de la cara, regiones mama-
rias v ahdomen v raices de los miem-
bros. la piel es humeda. En el csqueleto
hay polidactilia v la historia familiar
= positiva de ohesidad.

2 El sindrome de Cushing lo climi.
namos porque nucstro enfermo no Lie-
oe: obesidad tipo bafale, hirsutismo,
vergelaras, la presion arterial alta, hi-
perglicemia, glucosuria.

3. En ¢l hipertiroidismo existiria obe-
stdad pastosa por el mixedema, anemia,
retraso estatural v de la edad dsea, piel
swea, aspera, bradisiquia, voz ronca con
metaholismo basal bhajo.

4. El preudohipoparatiroidismo u ds-
teodistrofia hereditaria de Albright pue-
de en ocasiones semejar un L.M.B, Efec-
tivamente estos enfermos son genecral-
mente de corta estatura, cara semilu-
var, retardo mental, ¥ de la pubertad,
historia familiar v anormalidades dscas
# nivel de metacarpianos v metatarsia-
nes; ademis presentan historia de con.
vulsiones v tetania por hipocaleemia,
caleificacion de los ganglios basales y
osilicaciones o ealeificaciones subeuta-
ncas,

En la variante normocalcémica del
preudohipoparatiroidismoe  denominada
preude preudohipoparatiroidismo la si-
militud parece ser ain mayor va que en
el sindrome de L.M.B. se¢ ha seialado
ls posibilidad de tetania con caleemia
s fosfatemia normales.

Nuestro caso se aleja de csta posibi
lidad diagnéstica porque:

Mo tiene calcificaciones hasales ni
subcutineas, no hay lesiones de meta-
carpianos ni metatarsianos, no ha habi-
do tetania ni convulsiones, no existen
trastornos de la denticién,

5. Hipoparatiroidisme idiopatico: Se
elimina por razones similares a las an
teriores. No hay historia en nuesiro ca-
=0 de convulsiones ni tetania, ni irrita
bilidad neuromuscular, ni calciflicaciones
de los ganglios basales.

TRATAMIENTO

No existe tralamiento curative de la
enfermedad. Solamente se utiliza tera-
peatica sintomatica.

1. Dicta hipocalirica.

2. Vitaminoterapia (=obre todo vita
mina A por los trastornos ocalares).

3. Hormonolerapia,

4. Correccion de la retinosis pigmen-
taria mediante la administracion retro-
bulbar de Novocaina ¥ por via parente.
ral: la Bioestimulina.

RESUMEN

Se presenta un caso de sindrome de
Lawrence-Moon-Bied] incompleto o frus-
tre ya que en ¢l momento actual no se
han manifestade adn los signos oftal
mclogicos de retinosis pigmentaria. Se
comentan y discuten las distintas hipo.
tesis etiopatogénicas, concluyendo que
#c trata de un trastorno genético que no
solamente abarca la esfera diencéfalo
hipotalimica y npeurorretiniana sino
también oteas alteraciones sohresaliendo
las esqueléticas,
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