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HOSPITAL PEDIATRICO PROVINCIAL DOCENTE “OCTAVIO DE LA CONCEPCION
Y DE LA PEDRAJA™

Diabetes mellitus infantil y atrofia
optica primaria:
A propésito de 3 observaciones

Par las Dres.:
FRANCISCO CARVAJAL MARTINEZ * GLADYS JAIME®* ¥y RICARGO GOELL""*

Carvajal Martinez, F. y otros. Disbetes mellitus Infantil y atrofia dptica peimaria: A pro-
posite de I observaciones. Bev Cub Ped 50: 3, 1978,

Se exponen los casos de 3 paclentes con disbetes mellitus y atrofia dptima con 14, 10
¥ 9 afos de edad, respectivamente; se plantea que en ol primero se enconird, ademds,
diabetes insipida vasopresin sensible idiopstica v sordera percepliva bilateral. Se ana.
lizan lag caracteristicas particulares de estos pacientes, asi como se sefala la similitud
de algunos de estos datos con los publicados en la literatura médica mundial

A pesar de que en 1858, fue cuando
Von Graeffe' presentd el primer caso de
un paciente con atrofia Gptica v diabetes
mellitus, son escasos los sefalamientos
realizados en la literatura médica hasta
la época actual. ™

La coexistencia de diabetes mellitus
y dizbetes insipida en un mismo indivi-
duo es extremadamente infrecuente:®"
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Najjar v Mahmund " en 1968, encuentran
solo 50 casos publicades, entre los que
existen 7 ninos,

Recientemente ha sido sefalada™ |a
asociacion de diabetes mellitus, diabetes
insipida, atrofia dptica y sordera percep-
tiva, y hasta 1971, sdlo existian 9 pacien-
tes con edad pedidtrica,

Muestro propdsito es presentar los
casos de 3 pacientes de 14, 10 v 9 afios
de edad, respectivamente, con diabetes
mellitus y atrofia optica; ademads, el pri-
mero también presenta diabetes insi-
pida vasopresin sensible idiopdtica ¥
sordera perceptiva bilateral. Todos han
sido estudiados en el servicio de endo.
crinologia del hospital pediatrico provin-
cial docente “Octavio de la Concepcidn
y de la Pedraja’ v en el departamento de
oftalmologia del hospital provincial do-
cente “Wladimir llich Lenin”, ambos en
Holguin,



Presentacion de casos

Caso No. |

M.LR. HC: 22208, raza blanca, sexo femening,
de 14 2/12 anos de edad: nacida de embarazo
a término por parto distocico (desproporcion
feto-pélvica), con pesc al nacer de 73 libras;
desarrallo psicomolor normal: tuve ablactacion
deficiente con alimentacién normal én su nifez,
Fresentd hepatitis wviral a log 11 ahos; niega
traurna ocular, dtico u oforrea: en sus antece-
dentes patoldgicos familiares tiene una tia ma-
terna diabética, no consanguinidad de los pa-
dres; presentd la menarquia a los 10 afios con
menstruaciones posterioras normales.

Refigren los familiares que a los 4 anos de
edad le constataron pérdida de peso, polidipsia
y polivria. por lo que se le diagnosticd diabe-
tes melltus insulinodependiente de comignzo
no cetdsico, Actualmente pueds calificarse su
contral satisfactorio.

Desde su diagnistico le notan poliuria y po-
lidipsia, estos sintomas progrésivamante se han
intensificade. ¥ ha side imposible para los fa.
miliares pracisar el comienzo de la diabetes in-
sipida. Aproximadamente desde los 7 afios de
edad |le constatan disminucién de la agudeza
auditiva bilateral con predominio derecho, la
que evolutivamente ha empeorado.

Hace 5 ¢ & afios, notan disminucién de la agu-
deza visual. por lo que asiste al oftslmdlogo
donde se diagnostica alrofia dphica bllateral;
ésta progresivaments ha empeorado.

Al ingreso se obhuvieron las siguientes me-
didas: peso: 44 kg talla: 138 cm; edsd-peso:
entre 12 vy 13 ahos: edad-alla: entre 9 vy 10
ahos; circunferencia cefdlica: 55 cm; circunfe-
rencia tordcica: 81 om: circunferencia de ca.
deras: 85 cm.

El examen {isico respiratorio y cardiovascular
es normal; TA 130790, Existen zonas de mode
rada hiperpigmentacién en regiones premaleo-
lares de miembros inferiores: en el examen fi.
sigo neuroldgico se constatd sensibilidades su-
perficial y profunda completamente normales:
no existe alteracién de pares craneales, sélo la
disminucion ya senalada de la agudeza auditiva
¥ wisual.

Se observd vello axilar y pubiang abundantes
[estadio 1l, segin Tanner); ademas. aumento
de ambas regiones mamarias (grado [I-1V. se-
gun Tanner) con las argolas pigmentadas.

Investigaciones positivas: les! de Fitresin:
existe respuesta a la vasopreging: fest de su-
presién de liguidos: patolégico, caracteristico
de disbetes ingipida; examen otorringlaringoscad.
pico: && observa hipoacusia bilateral con pre-
dominio derecho; audiometria: se constata sor-
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dera perceptiva bilateral con predominio  de-
rechno,

Examen oftalmoldgice: a) sgudeza viswal: exis
te de cuenta dedos a dos metros en ojo dere-
cho vy cuenta dedos a dos metros y medio en
ojo izquierde que no mejora con refraccidn;
b} campo visual: perimelria (con estimulo 3 mm
blango): encontramos en ojo darecho perime-
tro visual de 20° v 35 sector nasal superior &
inferior, respectivamente; y de 70° sector tem-
poral superior & inferior. En ojo izquierdo, peri-
metro visual de 15° y 35* sector nasal superior
e inferior, respectivamente; y de 60° sector tem-
poral superior & inferior: campimetria (con es-
timulo de 3 mm blanca): en ojo derecho el
campo visual que tiende a excluir la mancha de
Mariotte en el grafico de 15° y 25° sector nasal
supertor & inferior. respectivamante y 23° sec-
tor temporal superior e inferior; en ojo izquier-
do, campo.visual que excluye también la mancha
de Mariotte de 13" sector nasal y temporal su-
perior y 20° y 25° sector temporal inferior y sec-
tor nasal inferior, respactivamente: c) examen
fisico ocular: reflejos pupilares perezosos en
ambos ojos; fonde de ojo derecho: papila de
color blance nacarado con bordes blen defini-
dos y con rodete pigmentado de coroides alre-
dedor de sus bordes; mécula con reflejo foreal
normal, Vasos retinianos con aumento del re-
flejo vascular, vasodilatacidén venosa y arterial.
peguena microhemorragia proxima a la rama ve-
nosa temperal superior y pequadios vasos redon-
deados, en escaso nimero, préximo a capilares
perimaculares semelantes a micrchemorragias o
microaneurismas; retina muy fina que transpa-
renta coloracién de la coroldes: ojo izquierdo:
papila de color blance nacarado con bordes bien
definidos rodeados de pigmentos coroideos: mi-
cula con reflejo foreal normal, Vasos retiniamos
con aumento del reflejo vascular, vasodilatacién
venosa vy arterial, pequefia microhamorragia
préxima a la rama venosa temporal superior vy
pequehos vasos radondeados en escaso nimero,
préximos a capilares perimaculares semejantes
a microhemorragias o micreansurigmas, Retina
muy fina, que transparenta coloracién de la co-
roides: resto del examen fisico ocular dentro
de limites normales en ambos ojos: d) visién de
cofores: presenta una discromatopsia para los
colores rojo y verde en ambos ojos; &) olros
exdmenes: tonometria; dentro de limites nor-
males: con tondmetro de Matk Laker y pesa
de 10 g es de 25 mm en ambos ojos.

Conclusién: diabetes mellitus  insulinodepen-
diente, atrofia dptica bilateral, diabetes Insipida
vasopresin sensible idiopatica y sordera percep-
tiva bilateral.

Cazo No. 2

ILPP. HC: 1435, raza blanca, sexo femenino de
10 6/12 afios de edad: diabética insulinodepen:
diente desde los 3 afios de edad. que presentd
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comienzo rapido; su control metabolico ha sido
satisfactorip; tiene disminucidn progresiva de la
vision en ambos ojos desde hace 3 afos. Entre
sus entecedentes patolgicos familiares, existe
cansanguinidad de los padres (primos herma-
noz). tiene un hermano diabético. Al ingreso se
untuvieron las siguientes medidas: peso: 26 kg,
walla: 120 om: edad-peso: entre 7 v 8 anos; edad-
1alla; entre 7 v 8 afos; el resto del examen fi
sicp es normal, no existe disminucidn de la au-
chigidn,

Examen oftalmoldgico: a) sgudeza visual: en
1975, 2 la edad de 10 afios su agudeza visual
era de 0.1 en ambos ojos, que con 2.50 dioptrias
esléricas no mejoraba de 0.2, b) campo visual:
no se realiza por la mala cooperacién de la pa-
ciente: ¢l examen fisico ocwlar; reflejos pupi-
lares perezosos en ambos ojos. Fondo de gjo
dergcho: existe gran palidez de la papila con
pordes bien definidos; en mécula ohservamos
miltiples puntos negros muy peguefitos y no
reflejo foreal; gran vasodilatacidn venosa y ar-
terial; retina de superficie y color normales: ojo
irquierdo: gran pelidez de [a papila de bordes
bien definidos; en macula cbservamos miltiples
pigmentos negros y ausencia de reflejo foreal:
gran vasodilatacidn venosa y arterial, reting de
superficie vy color normales, resto del examen
fisico ocular astd dentro de limites normales;
d) wisidn de colores: no se puede precisar por
mala cooperacién de la paciente; e) ofros exd-
menes: se realiza tonometria con tondmetro de
Mack Lakor y pesa de 10 g, y presenta tensidn
de 20 mm en ojo derecho v de 18 mm en ojo
izquierdo,

Conclugion: diabetes mellitus  insulinodepen-
diente, semiatrofia de la papila en ambos ojos
v degeneracion macular,

Cazo No, 3

G.OL. HC: 10817, raza blanca, sexo femening,
de & 4/12 afos de edad: diabética insulinode-
pendiente desde los €& afios, con comienze ra
pido: su contrel metabdilce ha sido male; en
1974 es ingresada para estudio por presentar
disminucidn de la visitn desde algunos meses,
asi como calambres en miembros inferiores, A
su ingreso se obtuvieron las siguientes medi-
das: peso: 21 kg: talla: 107 cm; edad-peso. entre
5y § afnos; edad-talla: entre 4 y 5 afios: el resto
del examen fisico es normal, y no presenta dis-
mirucidn de la audicion.

lnvestigaciones positives: residuo vesical: 145
ml. ira. divresis del dia: 150 ml; citoscopia: ve-
jiga de gran capacidad trabeculada. Estudios ra-
dingraficos; urograma descendente: existe ure
teropielocalictasia bilateral, Cistografia micoio-
nal: vejiga aumentada de tamano con doble con-
torno de ésta, Examen oftalmoldgice: a) agudeza
visual: en el momento del estudio encontramaos
Iz agudera visual del ojo derecho de 0.5 y en
oo zquierdo de cuenta dedos a medio metrg
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que ng mejora con graduacidn: b) campo visual
parimetria [con estimulo de 3 mm blance): ojo
derecho: perimetro visual con gran contraccian
en el sector temporal superler en forma de cua
drantopsia ¥ reduccién periférica del soctor in-
ferior de 30°, aproximadamente. asi como del
sector nasal superinr, Ojo izouierdo: gran reduc-
cidn del perimetro visual del sector nasal en
forma de hemianopsia. Campimetria (con estl-
mu'o de & mm blanco): ofo derecho: laguna vi-
sual central de 10* que se extiende en el sector
superior en forma de cono hasta los 25% o
izquierdo: contraccién del campo visual en sec.
tor nasal superior en forma de cuadrantopsia
con reduccidn periférica an todo el sector infe-
rior del campo vigual de 10°, aproximadamente:
r;l}laxamsn fisico ocular: midriagis pupilar para
litica en ambos ojos; reflejos pupilares ausen.
tes en ambos ojos. Fondo de ojo: derache; pa.
nila blanquecina de bordes bien definidos; macy.
la: no reflejo foreal; matidez en la misma vaso.
cilatacion venosa v arterial; ratina de superficie
¥ color normales: ojo lzquierdo: papila blangue-
cina de bordes bien definidos, méculs no re
flejo foreal; matidez en la misma: vasodilata.
cién venosa y arterial; reting de superficie de
color normales. Resto del examen fisico ooular
dentro de limites normales en ambos ojos:
d) visign de colores: no identifica los colores,
parece no Cconocerlos: Bl ofros exdmenss: tono.
metria dentro de limites normales en ambos
ojos: con pesa de 10 g v tondmetro de Mack
Lakor: 20 mm en ambos ojos,

Conclusidn: diabetes mellites  insulinodepen-
diente, neuropatia periférica sensitiva y autond-
mica [vejiga neurogénica). atrofia de la papila
en ojo izquerdo y semiatrofia de la papila en
ojo derecho y degeneracién macular en ambos
0jos,

COMENTARIOS

Hemos senalado que la aseciacion de
diabetes mellitus v atrofia dptica no es
frecuente, Laffay vy Lestradet, en 1974
reagruparon los casos publicados y en
contraron 75 observaciones, de las cua-
les 39 corresponden a pacientes adoles-
centes v 36 a ninos; en nuestro pais no
existe ninglin senfalamiento anterior de
esta afeccion.

a. Atrofia optica: no es comin dentro
del cuadro de la diabetes mellitus;'™""
algunos autores.' han sefalado que la
incidencia en pacientes diabéticos no es
significativamente mas alta que en los
no diabéticos: ésta puede ser debida a
neuritis retrobulbar y, por tanto, posin-
flamatoria 0 secundaria a cambios me-
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tabalicos vasculares a nivel del nervio
aptico. Bl comienzo de la atrofia es mas
frecuente entre los 6 a 12 afos de edad;
de igual modo, al interrelacionar la apa-
ricion de |la atrofia dptica antes o des-
pués de la diabetes mellitus. se ha ob-
servado que generalmente el comienzo
peurre en etapas posteriores a la apari-
cion de la diabetes mellitus. En nuestros
pacientes, el comienzo de la atrofia dp-
tica se constatd a los 12, 10 v 4 anos
de odad, respectivamente, y existio
como tiempo medio entre ambos diag-
nosticos. 8. T v 4 afos, respectivamente.
1} -Aspecto del fondu de ojo: en todos
los casos descritos, asi como en los
nuestros, los pacientes presentan atrofia
aptica primaria bilateral. En la literatura
medica mundial se senalan & pacientes
con retinopatia diabética asociada a la
atrofia 6ptica; nosotros hemos encon.
traddo un paciente (caso Mo, 1] que pre-
senta, ademas de la atrofia optica, zonas
de microhemorragias y microanguris-
mas: también hemos constatado 2 pa-
cientes con pigmentacidn retiniana en
dreas maculares (casos Nos 2 y 3), asi
coma disminucion del reflejo fotomotor
(Mos. 1y 2] el tercer paciente presen-
1, ademas, aholicion de los reflejos pu-
pilares. En los tres, el estudio de la ten-
sion ocular. fue normal: 2] agudeza vi-
sual: esta francamente afectada, se ha
sefalado’ en 35 pacientes, igual o infe
rior a 0.1 y 16 reducida a una simple
percepeion luminosa; observamos un
paciente [(caso No. 2) cuya agudeza vi-
sual era de 0.1 en ambos 0jos; en otro
[caso Mo, 1] encontramos vision de
cuenta dedos que no mejora con refrac.
cion: en el tercer paciente, la agudeza
visual en el ojo derecho era 0.5 y en el
ojo izquierdo de cuente dedos que no
mejora con graduacion. Muestros resul-
tados demuestran el gran deterioro vi
sual gue presentan estos pacientes:
3] campo visual: de los 73 pacientes
deszcritos en la literatura médica mun-
dial, sélo a 32 se les ha realizado estu-
dio del campo visual, v se senala en las
2 3 partes de los casos, algin grado
de estrechez del campo visual® Estu-
diamos 2 pacientes, ya que uno no coo.
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pero. En el caso Mo, 1, encantramos en
el paciente. una gran reduccion del cam-
po wvisual periférico, aunque practica-
mente se conservo la visidn central en
una extension de 30°, de acuerdo con su
perimetro visual: en el paciente del caso
Mo. 3 observamos una cuadrantopsia
temporal superior con reduccion perife-
rica del resto del campo visual de 30° a
40" en el ojo derecho; vy en el ojo iz-
quierdo hemianopsia del sector nasal
con conservacion del resto del campo
visual de acuerdo con su perimetro vi-
sual. En los casos de nuestros pacien-
tes, asi como en la mayoria de los es-
tudiados en la literatura meédica mun-
dial no se han encontrado escotomas
centrales en los estudios campimétri-
cos realizados: 4) vision a colores: so-
lamente han sido estudiados 16 pacien.
tes, v en todos se encontro discroma-
topsia, principalmente a los colores ver-
de v rojo. En nuestra serie, estudiamos
dos pacientes (casos Nos. 1 y 3): en el
primero existia discromatopsia en am-
hos ojos para los colores verde y rojo:
el otro paciente no identificd los colores,
al parecer, por no conocerlos.

h. Diabetes melitus: todos los pacien.
tes descritos en la literatura médica, asi
como los nuestros corresponden a la
forma insulinodependiente: al analizar
el comienzo se ha ohservado gque la
edad maxima es 19 anos y [a minima 2
anos, y se observe mayor frecuencia en-
tre 5 a 10 anos de edad. Practicamente,
en la mayoria de los pacientes la diabe-
tes mellitus ha sido reconocida con an-
terioridad al resto de los sintomas; en
nuestros pacientes su comienzo fue a
los 4. 3 v 6 afos de edad. respectiva
mente; en todos. el diagnastico inicial
correspondio a la diabetes mellitus,

¢. Diabetes insipida: ha sida senala.
do’ que existen B9 pacientes con diabe.
tes mellitus y diabetes insipida, de quie-
nes 31 tienen menos de 20 anos de
edad. La diabetes insipida se ha obser
vado del tipo wvasopresin sensible, v
siempre idiopdtica: nosotros s6lo la he-
mos encontrado en un paciente (caso
Mo. 1], guien presenta iguales caracte-
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risticas que las de los que sus casos
aparecen en la literatura meédica mun-
dial; el diagndstico se realizd a los 14
anos de edad, aunque nos ha sido impo-
sible definir su inicio,

d. Sordera: s un sintoma inconstan-
te: s& ha observado en 32 pacientes.’
de quienes s6lo 9 han tenido datos cli-
nicos para su diagndstico: es hilateral
v simétrica, y se& considera como sor.
dera de percepcion, debido a que en la
mayoria de log pacientes existe en for
ma subeclinica. Algunos autores'™ han
planteado la necesidad de descartar
siempre este diagndstico por estudios
audiométricos. En nuestra serie hemos
encontrado sélo un paciente [caso Nao.
1] con sordera de percepcion bilateral,
simétrica v de inicio a los 7 anos de
edad,

Genética: Waolfram.” en 1938, publicd
el estudio realizado a una familia en la
que 4 de 8 hermanos presentaban dia-
hetes mellitus v atrofia dptica; poste-
ricrmente ha sido planteada la hipdtesis,

SUMMARY

de una herencia autosdmica recesiva,
basada en el cardcter familiar encontra.
do en numerosos miembros. asi como
cierto grade de consanguinidad existen.
te en los padres, Laffay vy Lestradet, al
analizar el caracter genético han encon.
trado 18 familias (40 pacientes de los
73 cuyos casos han side publicados)
con diabetes mellitus vy atrofia dptica:
por otra parte, al analizar el total de ma-
trimonios (51) sdlo encontraron 9 en los
que habia consanguinidad entre los pa-
dres. En nuestra serie, observamos 2
pacientes [casos Nos 2 y 3) cuyos pa-
dres eran consanguineos (primos her.
manos). v en todos existian anteceden.
tes familiares diabéticos.

Algunos autores™ plantean que esta
asociacion en un mismo individuo refle.
ja la expresidn fenotipica de una falla
genética en donde dos o mas loci son
afectados con expresion clinica plurisin.
tomatica. Consideramos probablemente,
que este cuadro clinico no es producto
de una simple asociacion, sino la expre-
sion de vna entidad definida con carac.
teristicas geneticas.

Coarvapal Martinee, Fooet al infantile dishetes mellitus and primary optic atrophy. Report

of throe cozes. Rev Cub Ped: 31978

Three patients (14, 10 and 9 years old] with diabetes mellitus and optic atrophy are
presented, The 14 year old patient also had idiopathic vasopressin-sensitive diabetes
insipidus and bilateral perceptive deafness Their individual characteristics are analyzed,
and a resemblance between some of them and those reported in the world medical

literature is pointed out,

RESUME

Corvmal Martinez, F. et al. Dwabetes mellites infantile et atrophie optigue  primaire:
A propos de 3 observations. Rev Cub Ped 50: 3, 1978

Les auteurs exposent les cas de 3 patients ages de 14, 10 et 9 ans respactivament,
atteints de diabetes mellitus et d'atrophie optique; cher le premier on a trouvé, en plus.
diabitte insipide vasopressing sensible idiopathique et surdité de perception bilatérale.
Les caractéristigues particuhéres de chague patient sont analysées. Quelques données
zont semblables & celles rapportées par dautres auteurs dans la littérature médicale

mondiale.
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