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I. INTRODUCCION

Me ha guiado a escoger este tema el nimero relativamente
escaso de reportes en la literatura mundial de pacientes afectados
con el Sindrome de Laurence-Moon-Bardet-Biedl; es por ello que
hago una revisidon de estudios publicados en diversas partes del
mundo y he tratado analizar las manifestaciones clinicas mds
importantes en cuatro casos diagnosticados en el Instituto Dr.
Rodolfo Robles V., del Comité Nacional Pro-Ciegos vy
Sordomudos. Que pertenecen a una familia guatemalteca
compuesta por seis hijos de los cuales cuatro presentan signos
comprobados de dicha enfermedad.

Este grupo familiar fue estudiado en sus distintos
aspectos tanto médico como social, encargindose de ello

personas especializadas que nos permiten garantizar los resultados
e informes obtenidos.



HISTORIA Y DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

Il. HISTORIA:

El Sindrome de Laurence-Moon-Bardet-Biedl (LMBB),
estd caracterizado por un grupo de defectos congénitos: 1. poli 6
sindactilia; 2. retraso mental; 3. obesidad; 4. hipogenitalismo y 5.
distrofia tapeto-retinal, (lo que mds tarde frecuentemente aparece
como retinitis pigmentosa). Algunos signos del sindrome fueron
descritos primero por Laurence y Moon en 1866. Bardet agregd
polidactilia en 1920 como un signo esencial, (1) Biedl en 1922
observo la combinacion de estos elementos con el sindrome de
Frolich, déficit mental y su incidencia familiar. (7)

En los casos originales, la polidactilia estaba ausente tanto
en los reportados por Laurence y Moon como en los de
Kapuscinski, éste en el afio de 1934 encontré en una familia de
tres miembros con deficiencia mental; hipogenitalismo, ataxia de
Friedreich y esclerosis coroidea, cuyos padres no eran
consanguineos y los antecedentes familiares estaban claros. (20)

El sindrome de LMBB no es muy comun, hasta 1958,
300 casos fueron reportados en la literatura mundial y muchos de
ellos no tenian los signos cardinales. (1)

En 1901 Froéhlich publico el caso de un nifio con tumor
en la base del cerebro que presentaba un cuadro de obesidad,
acompafiado de infantilismo fisico y sexual. (5)




I1l. DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

A continuacion se presentan los elementos considerados
como fundamentales, que forman el Sindrome de LMBB.

1. Polidactilia:

Se conoce asf a la existencia de dedos supernumerarios en
manos y pies, en éste sindrome en realidad es la dnica
anormalidad claramente congénita, que puede presentarse
independiente o conjuntamente con sindactilia (unién de los
dedos de manos y pies, puede consistir en la fusién o la
formacion de pliegues interdigitales; cigodactilia). La sindactilia
de los dedos tercero y cuarto de | mano y segundo y tercero de
los pies son los mds frecuentes. (5)

2. Obesidad:

A veces existe al nacer pero en general aparece mads tarde,
se le considera como tipo Frohlich (7), la cual se caracteriza por
obesidad del tronco, abdomen y region genital. (5)

3. Retraso Mental:

Este se manifiesta atn mas tardiamente al igual que la
retinitis pigmentosa, PEro su presencia con la obesidad dentro del
sindrome es, pricticamente constante. (7)

4, Hipogonadismo:

Considerado como un signo mayor del sindrome, es mds
variable. Adn pubertad precoz puede ocurrir. Muchas mujeres
con funcién ovdrica han sido vistas y algunas de elias fértiles. Enl
el hombre puede haber funcion testicular normal. moderado
deterioro de |la espermatogenésis o aplasia-germinal. Fs
frecuentemente dificil de determinar en los nifios antes de la
pubertad, particularmente en las ninas. (1) (2)



b, Degeneracion tapetorretinal:

Esta puede tomar la forma de una tipica retinitis
pigmentosa O variantes atipicas: una lesion macular ‘ cqn
alteracion del pigmento, tal como se puede observar en la Idiocia
Amaur6tica Juvenil, é con combinacidn de retinitis pigmentosay
distrofia macular. La retinitis pigmentosa se caracteriza por 1.,1na
degeneracion generalizada del epitelio pigmentario de la retina,
ésta también se presenta en sindromes como Usher, Statgs
Dysraphicus (syringomyelia), Acanthrocytosis
(Bassen-Kornsweig), Friedreich’s Ataxia, enfermedad de Refsum,
Amaurosis congénita de Leber. (20)

No todos los casos presentan los cinco componentes
considerados como fundamentales, asi mismo hay divergencia en
cudnto al orden de importancia de éstos, por ejemplo Reilly v
Lis.ser consideran: 1. Adiposidad; 2. Retinitis pigmentosa; 3.
Hipogenitalismo; 4. Polisindactilia; 5. Deficiencia rflent.al. Para
Streiff y Zeltner, 1. Retinitis pigmentosa; 2. Adiposidad; 3.
Hipogenitalismo; 4. Polisindactilia y 5. Deficiencia mental.

Segin Lurie y Lenie, 1. Adiposidad; 2. .Retinitis
pigmentosa; 3. Deficiencia mental; 4. Hipogenitahsmq'; 5
Polisindactilia. Bell considera, 1. Adiposidad; 2. R.eFlnltllS
pigmentosa; 3. Polisindactilia; 4. Hipogenitalismo; 5. Deficiencia
mental.

Gualandi y colaboradores reportan en su informe, un
total de 64 casos incompletos y la frecuencia de cada uno de los

signos asi:

1. Retinitis pigmentosa 870/0
2. Adiposidad 820/0
3. Deficiencia mental 750/0
4. Hipogenitalismo 620/0
5. Polisindactilia 720/0

Cardcter heredo-familiar de los casos presentados 810/0. (12)

La mayor parte de¢ los casos reportados pertenecen a la
raza blanca (4). Es muy raro encontrarlo en raza negra (12)

En los 4 casos por nosotros estudiados, encontramos:

Tres casos con retinitis pigmentosa
Tres casos con adiposidad

~ Tres casos con deficiencia mental
Cuatro casos con hipogenitalismo

Cuatro casos con polidactilia (uno de ellos con sindactilia
aun) (3)

DR W

Otros signos adicionales que se han presentado en {os casos
descubiertos de Laurence-Moon-Bardet-Biedl, por otros autores.

1. Alteraciones oculares: Hemeralopia, fotofobia, nistagmus,
estrabismo, coloboma del iris, cataratas, epicanto,
microftalmia, anoftalmia, hipertelorismo.,

2. Malformaciones craneanas: Microcefalia, braquicefalia, -
forricefalia, sinostosis precoz, prognatismo superior,
irregularidad dentaria, palatosquisis, paladar ojival.

| 3. Malformaciones de lag articulaciones: coxa vara v plana,

genu valgum, dislocacién de Ia rétula, pie plano,
deformidad tibial, engrosamiento del escafoide,
clinodactilia, branquidactilia.

4. Malformaciones de la Columna Vertebral: escoledsis,
cifosis, cifoescoleosis, espina bifida.

5. Alteraciones del aparato Genito-Urinario: ectopia renal,
: rifion  supernumerario, rifién poliquistico, hipospadia,
criptorquidea, utero bicorne.

6. Alteraciones del Sistema Nervioso: Ataxia con
convulsiones, movimientos invoiuntarios,- paraplegia,

- degeneracion espinocerebelar.
7. Malformaciones del aparato  digestivo y . cardiaco:

Macroglosia, atresia anal, cardiopatia congénita,
malformaciones del pabellon auricular, sordomudez,
diabetes insipida. (12)




Vogliomo sefiala en los casos por él revisados, una
prevalencia del sexo masculino en una relacién de 2 a 1; C(?kayffle
reportd 6 a 4; Pirisi y Mesina 84 hombres en 129 casos; Tinelli 2

al(12).
En nuestro estudio encontramos:
1. Alteraciones Oculares: Nistagmus.

2 Malformaciones craneales: Microcefalia, paladar ojival,
calcificacién de la hoz del cerebro (Radiologicamente),

3 Alteraciones del Aparato Genito-urinario: camb_ios
renales probablemente secundarios a atrofia de las papilas

de origen congénito.

4, | Malformaciones del Aparato Digestivo: Hernia umbilical.

Prevalencia del sexo 2 a 2 (3).

IV. ETIPATOGENIA

1. Teoria Diéncefalo-Hipofisaria:

La presencia de disturbios metabolicos y endrocrinos de
seguro origen diénc efalo-hipofisaria, como adiposidad,
hipogenitalismo, 1a diabetes insipida, la escasa tolerancia a los
glucidos, el temperamento apitico ¥ somnoliento de los sujetos,
sostiene la tésis de Ia presencia de una tara hereditaria que actila
sobre el sisterna di-éncefalo—hiposidaria, con la consiguiente
alteracién primitiva de la hipéfisis y con agenesia hereditaria de
los grupos celulares del diéncefalo y de la retina,

Sin embargo en el embrion la organogenésis se presenta
antes de la alteracion dej hipotilamo y de la hip6fisis, pero mas
es vilida la tésis de Lunedei, segin la cual las malformaciones

. orgdnicas debén de considerarse como fendémenos inherentes

contempordneos a la alteracion hiposifaria, sobre la base
disinductiva—disontogenética.

2. Teoria Embriogenética {Crouzon, De Maria, Heunmberg,

Balduzzi)

La causa de las alteraciones serian de atribuirse al exceso
de curvatura del haz medular, con accién distrofianta sobre la
proliferacion celular de la médula o a la presencia de un “Status
Disraphicus” por anomalias de cerradara del dorso neural en su
parte proencefilica.

Se ha llegado a el punto en el cual 1a alternativa de las dos
tésis en relacién a las corrientes de los sintomas caracter{sticos
del sindrome. Cada discusion es superflita, porque es claro que
algunos sintomas consolidan la primera tésis y otros la segunda,
por 1o cual se puede considerar en sentido mds ‘unitario el
diéncefalo, valuando un Organo capaz en la vida embrional de
elercer una actividad morfogenética mds amplia, si explicamos la
asociacidn entre las alteraciones endocrinas v malformativas, que
No es solo caracteristico. del sindrome: de LMBB, sino que
también del sindrome ' de Albright- (displasia poliostética -




muttiple) y la de Turner. Tal concepto excluye que las
deformaciones congénitas sean dependientes de la
endocrinopatia.

3.  Teoria Germinal {Lermitte E Bollack)

L . 2.
La causa seria en la afeccion “Totl_us substantie” del
individuo, por modificaciones de los cromosomas a un caracter
mendeliano recesivo.

4, . Teoria Blastoptésica:

La causa seria un dafio ejercido sobre los tejidos
embrionales por causas varias. En sintesis, también si la tésis
etiopatogénica mas aceptada es la del diéncefalo—hipofis?ri?, no se
puede hacer recaer solo sobre ella la responsab_ilidad objetiva del
sindrome. Con mucha probabilidad la noxa, ligada a un factor

.mendeliano recesivo, actila sea sobre el centro hipotdlamico
provocando la alteracion dienééfalo—hipofisaria y las le’si'ones
retinianas, sea sobre los procesos inductivos a la ontogene_S}s de
aquella parte del diéncefalo dotada de actividad morfoqgf;:nénca v
tales procesos, alternando su evolucién normal, c_opdlclonzfn en
concomitancia con un estado disrdfico de las alteraciones
‘malformativas de la enfermedad.

Los exdmenes efectuados en estos casos (radiografia del
‘crineo, -esqueleto, test de la metopirona, fosforemia,
-investigacidén genética y los sintomas clinicos, obe_sidad,
hipogenitalismo, alteraciones oculares). Segin nuestro parecer
conformariamos la teoria por la cual una noxa daflarfa durante la
embriogenésis del diéncefalo, determinando alteraciones
p'atolégicas de ellas dependientes, migntras la misma noxay .otros
agentes en tiempos diversos determinarfan ma}for:'macmr.les
organicas (malformaciones esqueléticas), su base disinductiva
disontogenética. (8)

Otras teorias que tratan de explicar la etiopatogenia:

1. Serfa degenerativa hereditaria con lesiones de Ia -

hipofisis y del diéncéfalo, con agenesia cetular del diencéfalo y de
la retina. .

L

2. Sindrome malformativa desembriogenética reportado al
Status disraphycus v al estado Bonnevie-Ulrich.

3. Afeccion germinal por alteracién cromosémica.

4, Expresion de un dafio sobre el tejide embrional

(blastoptoforia) de causa variada. Aparte también existe la teorfa
segin la cual el sindrome se debe a lesiones por factores
infecciosos, TB, Mies, toxoplasmosis, rubéola o toxicos,
sulfamidas, rayos roetgen, alcoholismo o carencia de vitaminas.

Actualmente la mayor parte de los autores coinciden en
que el sindrome se debe a una enfermedad heredo-familiar, (12)

Infatti en base a la teoria expresada por Marafion y de
Richet y colaboradores. Habla de 1a existencia de un centro
hipotaldmico regulador de la morfogénesis, el cual alterada su
funcién da lugar a desorden endocrino y dismorfico; una lesién
congénita diencefalica, da lugar a un trastorno
endocrino-somético (distrofia adiposo genital) y la alteracién del
sistema nervioso. Retinitis pigmentosa y déficit mental también a
la malformacién esquelética {polidactilia) y de otros érganos
eventualmente asociados. (12)

Hallazgos en un caso autopsiado:

Se reporta una alteracidn esclero-hialina del pedunculo
hipofisario, presencia de coloide en la parte intermedia,
reduccién del volumen de la hipéfisis, transformacion cistica de
la hipéfisis, reduccion de los elementos gliales de la zona
diéncefilica, microgirfa del lébulo frontal, dilatacién del

~ ventriculo lateral. (12)

En ¢l afio de 1968 Canova y colaboradores descubrieron -
un caso de sindrome de LMBB, asociado con diabetes insipida,
resistente al Pitresin, por los resultados de la bibpsia renal
obtenida se llegdb a la conclusién que podria considerarse
secundaria a un proceso inflamatorio del parénquimia renal, (8)
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V. MATERIAL Y METODOS

A. continuaciéon se presenta el estudio de una familia
suatemalteca en la cual se encontraron cuatro de los seis hijos,
con signos del sindrome de LMBB.

El primero, segundo, tercero y cuarto, son los afectados,
mientras que el cuarto y quinto, por el momento no han
presentado ningin signo o sintoma que llame la atencion de la
familia, ni al examen médico del que fueron objeto. (3) ( ver
fotografia No. 1),

PADRE:

F.A.C. de 40 afios de edad unido originario y residente
del municipio de Masagua, del departamento de Escuintla, raza
ladino, ocupacién agricultor.

Al éexamen fisico Ilama la atencidon su obesidad,
amputacién de los dedos mefiique y anular izquierdos, segin €l
refiere debido a traumatismo. Al examen ocular se encontrd
agudeza visual de 20/40 por hipermetropia que corrige, fondos
de ojos fueron normales. Manifiesia que solo ha padecido
“Reumatismo”, que se ha controlado por su cuenta,
medicamentos que ha tomado: Irgalp'irimlR es bebedor del tipo
“social. Afirma que en su familia no ha habido persona alguna que
presente signos del sindrome que se investiga.

MADRE:

A, de J.G.G. de 40 afios de edad, originaria del Municipio
~de Mataquescuintla del departamento de Jalapa, actualmente
residente en el mismo lugar que el esposo, raza ladina, ocupacion
oficios domésticos. Expresa haber tenido un salud bastante
regular, sin enfermedades de importancia que ameriten su
hospitalizacion o tratamiento, durante la gestacidon de cada uno
de sus hijos no ha ingerido medicamento o droga alguna,
tampoco ha tenido control pre-natal; actualmente en control para
-Planificacién familiar.




El examen fisico y oftalmolégico no reveld patologia
alguna. Afirma que en sus familiares ninguno ha presentado
" algunas de las caracterfsticas del sindrome. Ambos esposos estin
de acuerdo en no tener entre si consanguinidad.

CASO No. 1 (ver fotografia No. 2).

AMA.G. paciente de 17 afios 9 .meses de edad,
fenotipicamente pertenece al sexo femenino. Cuando consult6
fue referida su ““dificultad para aprender, al caminar se tropezaba
con los objetos y durante la noche no podia ver”.

Producto de un parto eutdsico simple atendido en un
centro hospitalario, pesd al nacer 6.5 libras, su estado al nacer fue
bueno, llord y respiré de inmediato. Fue alimentada con leche
materna hasta la edad de un afio un mes y luego pasd a ser mixta.
Su desarrollo pondoestatural es superior al medio, llam6 la
atenciéon que a la edad de tres meses comenzd a engordar
desmedidamente, hasta la fecha. Su denticion se inicié a los 6
meses.

Control de esfinteres vesical y anal a los 18 meses. No ha
presentado menarquia. Vacunas: BCG, antitetanica, antidiftérica,
antivaridlica.

Anamnesis Patolégica:

Se queja de cefalea y “‘calambres musculares” en los
miembros inferiores con relativa frecuencia, ha padecido de
varicela, sarampidon v amigdalitis ocasionalmente. En una
oportunidad presenté un cuadro alérgico que la madre sefiala
como urticaria (?). Hace aproximadamente siete afios fue
operada por polidactilia.

Al examen se encuentra paciente joven, de movimientos
torpes, acata Ordenes. Piel de color blanco, de consistencia,
‘humedad y elasticidad normales, el paniculo adiposo es mads
abundante en abdomen, regién genital y tronco. Estrias. no
pigmentadas en el abdomen. '

" Foto Ne. 1

El grupo familiar con sindrome de La .
original). urence-Moon-Bardet-

Biedl. {foto




Foto No. 2

Obsérvese obesidad y polidactiiia. (foto
original).
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. Peso 162 lbs., talla 1.46 cm., cabello fino, color, cantidad
_de consistencia e implantacion normales, Cuello corto, cilindrico
y grueso,

Aparato Cardiovasular:

- P/A = 130/90 FC. 80X’; ruidos cardiacos de intensidad y
frecuencia normales.

Aparato Respiratorio:

Térax en barril, frecuencia respiratoria 42 por minuto,
expansion simétrica y ventilacion normal.

Aparato Digestivo:

Mucosa oral de color y aspecto normal.
Sistema Neuromuscular:

No evidencia anormalidad alguna.
Aparato Urogenital:

Mamas de _tamafio medio, vello pubiano presente de
forma y distribucidon normal, en cantidad regular, introito
normal, hirsurtrismo.

Extremidades cicatrices antiguas por cirugia plistica
(manos y pies) por polidactilia.

1. Examenes de Laboratorio efectuados:
a) Hematologia:

Glébulos rojos = 4.318,000 x mm>; glébulos blancos =
7,100 x mm->; hemoglobina = 14 gms.; hematocrito 410/o;
Eosinofilos 90/0; Basofilos 0o/o; Mielocitos Oo/o; juveniles 0o/o;
en cayado 20/o; segmentados 6630/0; monocitos 60/o; linfocitos
200/0. ‘ '

“h) Heces:

Color café, consistencia blanda, sangre oculta negativa
i 2
células vegetales escasas, fibras musculares escasas, almidén no



hay, grasas no hay, glébulos blancos muy escasos, pardsitos:
huevos de trichuris trichura abundantes.

c) Orina: .
Color amarillo, gravedad: 1.013, Ph: 6.(‘) aspe.c?o
ligeramente turbio, sedimento escasc?, albGmina, azlcar, bilis,
sangre, acetona, dcido diacético: Negativos..
Sedimento: glébulos rojos: no hay; glébulos bwle_mcos: Oa
1 por campo, céluias epiteliales; regular cantidad, cilindros no
hay; bacterias escasas.

d) Dosificacion de 17 Ketoesteroides en orina de 24 hqras:
3.1 mm p/1t.
2. Estudio Electrocardiografico:

Lectura e interpretacion: ritmo sinusal, frecuencia 99 por
minuto, PR-04, QT 0.32. Eje eléctrico mds 15°,

Trazo dentro de limites normales,

3. Hallazgos Radiologicos:

a) Craneo:

Proyecciones postero-anterior y lateral demuestran silla
turca de tamafio y configuracidon normal. Apofisis clinoides y

dorso de la silla turca intacto.

No hay calcificaciones intra-craneales. Piréx:nides petrosas,
alas del esferioi_des y surcos vasculares simétricos. No 'hay
evidencia de cambios patologicos envolviendo las estructuras 6sea
propiamente dichas de la boveda craneal. Hay moderada

hipertrofia adenoidea.
b) Torax;

Proyecciones posteroc-anterior y lateral de_mu.estra
corazon de tamafio y configuracién normal. Aorta, mediastino y
grandes vasos de apariencia normal.

c) Campos pulmonares:

Cuapulas diafragmiticas ¥ senos. costo-frénicos aparecen
libres v bien ventilados; se observa lesidn nodular midiendo
alrededor de 2 cms. de didmetro y localizada en el segmento
basal, posterior del I6bulo inferior del pulmén derecho,

- Circulacion pulmonar normal.

d) Pielograma Intravenoso:

Placa previa de abdomen demuestra psoas” vy sombras
renales dentro del limites normales, no hay evidencia de masas,

organomegalia o calcificaciones anormales. Estructuras oéseas
intactas. ' '

Después de la inyeccion del medio de contraste hubo
funcionamiento pronto y simétrico de ambos sistemas colectores
renales, demostrando deformidad y ligera dilatacion de los célices
comrespondientes a ambos rifiones, Rifiones simétricos aunque
algo pequefios,

Uréteres sin cambios obstructivos o desplazamiento
anormal de los mismos, Vejiga urinaria bien distendida v de
apariencia normal, después de 1a miccién no hubo residuos.

e) Manos:

Proyeccion postero-anterior de ambas manos demuestran
acortamiento de los metacarpianos. Hay deformidad de] cuarto
metacarpiano derecho que aparece ensanchado en su aspecto
distal y proximal, articulando al cuarto y al quinto dedos que

aparecen con una sola articulacion y unidos los tejidos blandos en
su base,

Conclusiones:

1. Examen normal de térax
2. Examen de créneo dentro de limites normales.
3. Acortamiento de los metacarpianos, asf como el cuarto y

quinto dedo de la mano izquierda y acortamiento de los’

metacarpianos de la mano derecha, acompafiados de
sindactilia,




4, Cambios renales probablemente secundarios a atrofia de
las papilas de origen congénjto.

4, Evaluacion Psicométrica:

Edad 14-7, habilidad general: escala de inteligencia de
Weschler para nifios no hubo comprensién de instrucciones, Test
de Bauman: negativo no comprendid las instrucciones, Tratd de
realizarlo, trabajo inefectivo. Juegos de creatividad negativos,
actividades mecdnicas: abotonar, abrochar, remachar etc., torpes
y lentos, pero lo lleva a efecto,

Observaciones:

No hay comprension de instrucciones,
Habilidades v destrezas manuales deficientes.
Es colaboradora y obediente.

Actitud en general: indiferente, desinteresada.
Expresion ausente.

©pp oP

Desarrollo Intelectual:

Retraso mental nivel adiestrable. Incapacidad de
proporcionar datos personales, conceptos de espacio y tiempo
negativos. Fendmenos intelectuales 'de elaboracion negativos;
fenomenos intelectuales de adquisicion negativos.

CASO No. 2 (ver fotografias Nos. 3 y 4),

EM.AG. se trata del segundo de los hermanos de la
familia, el cual fue llamado para su examen en vista de que la
madre refirid que otros tres de sus seis hijos padecian molestias y
presentaban signos similares a la primera (ya descrita como caso
No. 1).

Paciente de sexo masculino, de 15 afios de edad,
producto de un parto eutdsico simple a término, peso al nacer
6.5 libras, atendido en su domicilio por una comadrona, su
condiciébn al nacer era buena, respird espontineamente y
presentd llanto sibito. Fue alimentado con leche materna hasta
los seis meses ¥ luego se usd leche en polvo con algunos cereales.

Foto No. 3

Se puede apreciar polidactilia e
hipogonadismo. {foto original).

Fota No., 4

Fondo de ojo: alteraciones del epitelio pigmentario y
adelgazamiento de los vasos. (foto original).
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Su alimentacion actual es libre. Su crecimiento pondoestatural es
superior al medio. :

Denticion se inici a los seis meses, deambulacién a los 13
meses, se sentd a los 5 meses y se pard a los 12 meses. Control de
esfinteres tanto vesical como anal a los dos afios.

Vacunas: antidiftérica, antitetdnica, antivaridlica, y BCG.
Anamnesis Patologica:

Ha padecido de variedad y sarampién, en una
oportunidad presenté una cuadro que la madre sefiala como
urticaria, su peso fue aparentemente normal hasta la edad de dos
afios, cuando todavia se le consideraba como delgado, fue
operado en un hospital por polidactilia.

Su estado general es bueno, condicién nutricional
aceptable, responde y colabora a preguntas y 6rdenes, Peso 134
lbs., talla 1.53; piel blanca humedad, consistencia y elasticidad
normal, ¢l paniculo adiposo ¢s mds abundante en las regiones
abdominal del tronco y gliitea, estrias no pigmentadas en piel de
abdomen, cabello fino lacio, abundante, color negro, consistencia
¢ implantacion normal.

Cuello: corto, cilindrico y grueso.
Aparato Cardio-vascular:

P/A = 120/80, frecuencia central y periférica 76 por
minuto, midos cardiacos de intensidad normal, no se auscultan
soplos.

Aparato Respiratorio:

Toérax en barril, frecuencia respiratoria 42 por minuto,
hay buena expansion, ventilacidn nrormal,

Aparato Digestivo:

Mucosa oral de color y aspecto normal, _1engua tamafio,
forma y movilidad normales, paladar de tipo ojival, faringe sin
patologia.




Sistema Neuromuscular:

Masas musculares normotréficas, reflejos osteotendinosos
dentro de limites normales.

Aparato Urogenital:

Pene de tamafio pequefio, prepucio redundante, escroto
normal, testiculos presentes, vello pubiano en cantidad regular de
distribucién normal, extremidades cicatrices en donde se practico
cirugia plastica.

1. Exdmenes de Laboratorio:

a) Hematologia:

Glébulos rojos = 4,630 por mm3; globulos blancos =
7,600 por mm3; hemoglobina 14 gms,hematocrito 420/0;
eosindfilos 60/o; en cayado 20/0; segmentados 650/0; monocitos
60/0; linfocitos 210/0;

b) Orina:

Color amarillo, gravedad 1.016; pH 6.0; aspecto claro,
sedimento escaso, albimina, azficar, bilis, sangre, 4dcido diacético;
Negativos. Globulos blancos 1 a 2 por campo, células apiteliales
en regular cantidad, cilindros no hay; bacterias escasas.

c) Heces:

Color café, consistencia blanda, sangre oculta negativa,
células vegetales escasas, fibras musculares no hay, almidén
escaso, grasas no hay, gldbulos blancos y rojos no hay.

d) Dosificacion de 17 ketoesteroides en orina de 24 horas:
3.2 mgs. p/1t.

2. Hallazgos Radiologicos:
a) Craneo:

Proyecciones postero-anterior y lateral demuestran silla
turca de tamafio y configuracién normal. Apd6fisis clinoides y

dorso de la silla turca intactos. Hay calcificacion de 1a hoz del
cerebro. Pirdmides petrosas, alas del esfenoides y surcos
vasculares simétricos.

No hay evidencia de cambios patolégicos envolviendo las
estructuras dsea propiamente dichas de la boveda craneal,

b) Térax:

Proyecciones postero--anterior bilateral demuestran
corazdén de tamafio y configuracidon normal, aorta, mediatino y
grandes vasos de apariencia normal. Campos pulmonares, clipulas
diafragmaiticas v senos costo—frénicos aparecen libres y bien
ventilados. Circulacidon pulmonar normal. Estructuras oseas v
tejidos blandos intactos.

c) Pielograma Intravenosa:

Placa previa de abddmen demuestra psoas y sombras
renales, dentro de limites normales. No hay evidencia de masas,
organomegalia o calcificaciones anormales. Estructuras 6seas
intactas. Después dela inyeccidén del medio de contraste hubo
funcionamiento pronto y simétrico de ambos sistemas colectores
renales, demostrando deformidad y moderada dilatacion de los
calices de ambos rifiones. Rifiones pequefios aunque simétricos en
su tamafio. Uréteres sin cambios obstructivos o desplazamlento
normal de los mismos.

Vejiga urinaria bien distendida y de apariencia normal.

Conclusiones:

1. Examen normal de térax.
2, Examen de crineo dentro de limites normales.
3. Cambios renales probablemente a atrofias de las papilas

de origen congénito.

3. Estudio Electrocardiografico:

Ritmo sinusal, frecuencia 66 por minuto, PR-0.14;
QRS—0.05; QT—-0.40; eje eléctrico méds 10 grados. Rotacion




antihorario. Onda P Bimodal en V5 (trastorno de la conduccion
auricular).

Trazo dentro de limites normales.
4. Evaluacion Psicométrica:

Edad 12-7, habilidad general: escala de inteligencia
Weschler para nifios, E.C, 12.7 punteo 23, C.I. = 66. Test de
Bauman: normal. Juegos para observar habilidad y destreza
manual eficiente. Juegos creativos negativos. El nifio inteligencia
de tipo concreto. Capacidad para realizar tareas de tipo
mecanico. Colaborador, interesado, concentrado, se esfuerza por
realizar unbuen trabajo. Se siente muy satisfecho con los elogios,
trabajé muy bien bajo estimulos.

Impresion:

Capacidad para aprender a realizar tareas sencillas que no
requieren complejidad de conceptos.

Desarrollo Intelectual:

C.I. 66 Escala de Weschler para nifios. Retraso mental,
nivel educable, ¢l nifio tiene capacidad para proporcionar sus
datos personales, juicio raciocinio—regular, pensamiento es
logico. (Ver figuras 5 y 6)

CASO No. 3 (ver fotografias Nos. 5 y 6).

O.M.A.G. Se describe 2 continuacion la tercera de los hermanos
de la misma familia, actualmente cuenta con 13 afios de edad,
fenotipicamente sexo femenino, producto de un parto eutdsico
simple, presentacion cefilica, embarazo a término, sin pre—natal,
atendido por comadrona ensu domicilio, su estado al nacer era
bueno. Llamé la atencidn que desde recién nacida era bastante
“gorda”, respird espontineamente y llord de inmediato, tuvo
lactancia materna durante un aflo un mes y luego pasd a ser
mixta, camind a los dos afios cuatro meses, pronuncid sus

primeras palabras a la edad de un afio, se pard a los 10 meses,

lenguaje correcto a los 3 afios, a4 la edad de 5 afios dejo de

Foto No, 5.
Polidactilia en manos y pies. {(foto original).

Foto No. 6. .
El caso anterior ya operado. (foto original).
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orinarse en la ropa, como mania acostumbra ‘“‘chuparse los
dedos™, aiin no ha presentado menarquia.

Vacunas: antivaridlica, antidiftérica, antitetdnica y BCG.
Anamnesis Patologica:

Hace un afio fué operada en un centro hospitalario de
polidactilia, padecid de sarampibén y varicela, al igual que los dos

casos anteriores ha presentado nictalopia, como uno de los
sintomas que llamé la atencién de los padres.

Su aspecto fisico luce como bueno, muestra actividad
espontdnea v su estado nutricional es adecuado, estd orientada en
espacio, probablemente en tiempo, acata érdenes.

Peso 146 Ibs., talla 1.49 c¢cms., piel de color blanco,
humedad, consistencia y elasticidad normal, regién abdominal
presenta estrias no pigmentada y se localiza con predominancia
en el abdomen, tronco y muslos, cabello fino, de mmplantacion
normal, en cantidad abundante.

Cuello corto, cilindrico y grueso,
Aparato Cardiovascular:

P/A = 120/80, frecuencia central y perifériba 78 por
minuto, ruidos cardiacos de intensidad normal, no se auscultan
soplos.

Aparato Respiratorio:

Torax en forma de barril, frecuencia respiratona 46 por
minuto, simetria expansién y ventilacién normal.

Aparato Digestivo:

Mucosa de color rosado, lengua de forma, color vy
movilidad normales, caries dental, paladar de tipo ojival, faringe
normal.

Sistema Neuromuscular:

Masas musculares normotroficas, ligera hiporefiexia en los
miembros inferiores, por lo demdis normal,



Aparato Urogenital:

Vello pubiano presente, en regular cantidad y de
distribuciéon normal, no permite examen de otras estructuras.
Mamas presentes tamafio mediano,

1. Examenes de Laboratorio:
a) Hematologia:

Globulos rojos 3.916 por mm,3, glébulos blancos 7.900
por mm..3, hemoglobina 13.50/0 gms.; hematocrito 390/o,
eosindfitos 9ofo; baséfilos Oofo, en cayado 20/o, segmentados
500/0, monocitos 4o/ o, linfocitos 350/0.

b) Orina:

Color amarillo, gravedad especifica 1.016 pH 6.0, aspecto
ligeramente turbio, sedimento escaso, alblimina, azticar, bilis,
sangre, acetona, dcido diacético: Negativos. Globulos blancos 1 a
2 por campo, células epiteliales regular cantidad, cilindros no
hay, bacterias escasas, cristales no hay.

c) Heces:

Color café, consistencia blanda, sangre oculta negativa,
células vegetales escasas, fibras musculares no hay. Almidén
escaso, grasas no hay, glébulos blancos escasos, gldbulos rojos no
hay, bacterias escasas, parisitos de ascarides lumbricoides en
regular cantidad.

d) Dosificacion de 17 ketoesteroides en orina de 24 horas:
1.7 mars. p/lt.

2. Hatlazgos Radiolagicos:

a) Torax:

Proyecciones postero—anterior y lateral demuesiran

_ corazdn de tamafio y configuracidén normal. Aorta, mediastino y

grandes vasos de apariencia normal. Campos pulmonares, clipulas
diafragméticas v senos costofrénicos aparecen libres y bien

ventilados. Circulacién pulmonar normal. Estructuras 6sea y
tejidos blandos intactos.

b) Pielograma Intravenoso:

Placa previa de abddémen demuestra psoas y sombras
renales dentro limites normales. No hay evidencia de masas,
organomegaha 0 calmflcac:lones anormales Estructuras oOseas

mtactas

Despues de la 1nyecc;10n del medlo de contraste hubo

funcionamiento pronto y simétrico de ambos sistemas colectores

renales, demostrando deformidad y ligera dilatacién de los
cdlices. Pélvis renal derecha moderadamente dilatada con retardo
en el vaciamiento de dicho rmon Rifién derecho bastante menos
_volummoso que el Equlerdo o

Uréteres sin cambios obstructivos con ligera retraccién

 del uréter derecho hacia la parte media. -

- Vejiga urinaria bien distendida y de apariencid normal s

. sin remduos.despues_de la miccion.

¢ Craneo:

Proyecmones postero—anterior y lateral demuestran sﬂla
turca de tamafio: ¥ configuracidén normales.. Apdfisis clinoides y

.- dorso de 1a silla turca intacto, Hay calcificaciones de la hoz del

cerebro. - Pirdmides petrosas, alas del -esfenoides y- surcos
vasculares simétricos. Hay disminucidén de los didmetros del

_craneo

Conclusmnes

1. D1sm1nu01on de los chametros del craneo deblend()se

descartar la posibilidad de microcefalia.
2. Examen de térax dentro de limites normales.
3. Cambios renales probablemente secundarios a atrofia de

la papila de origen congénito.




3. Estudio Electrocardiografico:

Ritmo sinusal, frecuencia 83 por minuto, PR—0.08,
QT—0.37, eje eléctrico mas 45°.

Trazo dentro de limites normales.
4, Examen Psicométrico:

Paciente con retardo mental nivel adiestrable, desajuste
social v emocional, problema de lenguaje, motricidad deficiente,
desplazamiento independiente. Raciocinio y juicio de su tiempo,
con0c1m1entos elementales.

CASO No. 4 (ver fotografias Nos. 7 y 8).

C.E.A.G. Corresponde la siguiente descripcién al cuarto caso
familiar del sindrome de LMBB, enel cual se encontraron las
caracteristicas que a continuacion se anotan:

Hasta 1a fecha el nifio no se ha quejado de molestia alguna
v no ha presenfado sintomas que llame la atencién a la familia.

Cuenta con 6 afios de edad, fenotipicamente su sexo
corresponde al masculino, producto de un embarazo a término,
parto distésico simple en podilica, atendido por comadrona en su
domicilio, no fué pesado al nacer presentd dificultad respiratoria,
se desconoce si lloré de inmediato, fué alimentado con leche
materna durante un afio, caminé al afio, se sentd a los 8 meses,
pronuncié sus primeras palabras a los 9 meses, la denticién se
inicid a los 6 meses, control esfinteres a los 2 afios.

Vacunas: antidiftérica, antitetdnica, antivariélica y BCG.
Ha recibido transfusidén sanguinea en centro hospitalario.
Anamnesis Patologica:

A la edad de un afio fué necesaria su hospitalizacién por
presentar cuadro de deshidratacion secundario a enterocolitis.

Se aprecia en él, un nifio activo, comunicativo, dado a
platicar con sus hermanos y practicar juegos propios de su edad.

Foto No. 7

El paciente presenta polidactilia v
sindactilia. {foto original}.

Foto No., 8

Hernia umbilical en este mismo
caso. {foto original}.
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Su condicién nutrlclonal no ev1denc1a problema alguno Peso 41

" lbs talla 1 02 cms

P1el de caracteres normales color moreno, cabello fino,
de implantacién y consistencia normal. Cuello de longltud
didmetro y formas normales.

’:Aparato Card iovascular:

P/A 130/90 frecuencia central y periférica 110 por

_minuto, el fun010nam1ento cardiaco a. la auscultacion puede

con81derarse normal.

..Aparato Respiratorio: -

Térax simétrico con buena expansion, ventilacién libre, de

forma normal, frecuencia respiratoria 40 por minuto.

Apafato Digestivo:

Mucosa oral de apariencia normal, -se observa caries
dental, lengua, paladar y farlnge dentro de limites normales,
abdémen globuloso, con presen01a ‘de hernia umbilical.

'Slstema Nueromuscu lar:

No ev1den01a alterac1on alguna

Aparato Urogenitat,

~ Péne de - tampo pequeflo sugiere hlpoplasm testiculos
descendidos de volumen normal para su edad.

' Extremldades

Polisindactilia en manos, y en pies polidactilia.
1. Exémenes de Laboratorio: -
ay “Hematologia: '

Globulos rojos 3.110.000 mm3, globulos blancos 6.900
mm3 hemoglobina 11.00/0 gms., hematocrito 360/0, eosindfilos

=:130/0, en cayado lo/fo, segmentados 600/0 “monocitos 30/0
- linfocitos 230/ 0. '



b) Orina:

Albimina, aiﬁcar, bilis, sangre, acetona, dcido diacético:
Negativos. Glébulos blancos 1 a 2 por campo, células epiteliales
regular cantidad, cilindros no hay, bacterias escasas,

c) Hebes:

Colo café, consistencia blanda, sangre oculta negativa,
células vegetales escaso, fibras musculares escasas, almidén escasa,
grasas no hay, globulos blancos escasos, globulos 10jos no hay,
bacterias = escasas, pardsitos huevos de - Trichuris trichura
abundantes, '

d} Dosificacion de 17 ketoesteroides en orina de 24 horas:
0.44 mgs/It.

Valores Normales: Nifios 0—8 afios: 0—1 mgs.; adultos hombre:
1025 mgs.; adultos mujeres; 7—20 mgs.

2. Hallazgos Radiol6gicos:
a) Pielograma Intravenoso;

Placa previa de abdomen demuestra psoas y sombras
renales dentro de limites normales, no hay evidencia de masas,

organomegalia o calc1f1cac10nes anormales. Estructuras éseas
intactas,

Después de la inyeccion de medio de contraste hubo
funcionamiento pronto de ambos rifiones, demostrando cdlices A
pelvis normales del lado izquierdo. Hay deformidad y moderada
dilatacion de los cilices derechos. Rifiones de tamafio,

configuracién y posicidn normal. Uréteres sin cambios -

obstructivos ¢ desplazamiento anormal de los misrnos

Vejiga urinaria bien dlstendlda y de apariencia normal.
No se tomd placa post—miccion.

b) Torax:

Proyeccion postero—anterior y lateral demuestran
corazén de tamafio y configuracién normal. Aorta, med1ast1no ¥y
grandes vasos de apariencia normal.

Campos pulmonares; cOpulas diafragmidticas v senos
costo—frénicos aparecen libres y bien ventilados, circulacion
pulmonar normal. Estructuras 6seas y tejidos blandos intactos.

c) Craneo:

Proyecciones postero—anterior y lateral demuestran silla
turca del tamafio y configuracién normal. Apofisis clinoides v
dorso de 1la silla turca intacto. No hay calcificaciones
intracraneanas.

Piramides petrosas, alas del esfenoides y surcos vasculares
simétricos. No hay evidencia de cambios patologicos envolviendo
las estructuras &seas propiamente dichas de la bdveda craneana.

d) Manos:

Proyeccidn postero—anterior de ambas manos demuestra
un quinto metacarpiano incompleto y rudimentario de la mano
derecha. Hay un dedo adicional estando unidos al quinto dedo
por la base de los tejidos blandos. Mano izquierda con quinto
metacarpiano grueso y corto bifido en su aspecto distal
articulindose a tres dedos rudimentarios estando el cuarto y el
quinto unides en su base tanto en aspecfo 6sea como los tejidos
blandos.

Conclusion:

1. Examen normal de térax _

2. Examen de crdneo dentro de limites normales.

3. Cambios renales probablemente secundarios a atrofia de
las papilas de origen congénito.

4, Polisindactilia.

3. Estudio Electrocardiografico:

Arritmia sinusal, frecuencia entre 69 y 95 por minuto,
PR—11; QRS—0.05; QT-36; eje eléctrico mds 45 grados. Trazo -
dentro de limites normales.




‘4, Evaluacion Psicologica:

a. Desarrollo psicomotriz normal.
Conducta adaptiva.

c. Satisface sus necesidades bdsicas,

Desarrollo Intelectual:

No se determiné el nivel intelectual del nifio, quién
presentd una actitud negativista, no se condicioné a la situacién
de examen, exhibiendo temor, ansiedad vy angustia,
probablemente se debidé al impacto que sufrid por la serie de
examenes fisicos a los cuales previamente fué sometido. Sin
‘embargo se observd al nifio fuera de la situacién de examen y su
comportamiento, expresion oral y conducta general, parecen
estar dentro de cierto limite normal.

Otras Examenes:
Estudio Audiologico de los Casos:

En el aspecto audiolégico se praciicé la evaluacidn
audioméirica de vias afea v Gsea, cuyos resuliados como pudo
apreciarse en los audiogramas. Los menores presentan una
hipoacusia de tipo conductiva ya que los perfiles de via aérea se
encuentran entre los 25 y 30 decibeles de caida hacia los graves,
mientras la via 6sea puede considerarse como normal.

Estas hipoacusias especialmente las del casc No. 1 se
atribuyen etiolégicamente a algiin proceso natural agudo, alguna
obstruccién tubdrea o bien a una otftis media, pero no debemos
descartar el papel que juega Ia audiciéon en el estado mental del
nifio, por lo que consideramos que también puede deberse a
labilidad de atencion, en el momento de la prueba.

El cuarto caso no colaboré para su respectivo
audiograma. (3).

CONCLUSIONES

Se presenta una revisién de literatura mundial, sobre el

Sindrome de Laurence—Moon—Bardet—Biedl.

Los casos estudiados corresponden a una famitia con seis
hijos, de los cuales el primero, segundo, tercero y sexto
estan afectados por el sindrome, no asi los otros dos
quienes hasta el momento son aparentemente normales.

Estos casos fueron estudiados v diagnqs’ficados en el
Instituto “Dr. Rodolfo Robles V.”, del Comité Nacional
Pro—Ciegos v Sordomudos.

De los casos estudiados tres presentan los signos
cardinales del sindrome.

El cuarto caso aunque incompleto, deberd observarse ya
que por su corta edad algunos de los signos podrian
aparecer tardios.

Dentro de la literatura revisada no encontré la descripcion
de hernia umbilical, que sf se presenta en uno de nuestros
casos.

La mayoria de los autores revisados estin de acuerdo
hasta ahora, en que la etiopatogenia de la entidad puede
ser de tipo heredo—familiar.

A traves de la investigacién médica y del Servicio Social a
lo largo del tiempo de control de estos pacientes, no ha
sido posible encontrar consanguinidad entre los padres.

La madre dejd su lugar de origen desde muy corta edad y
el alejamiento familiar que existé, no le permite explicar
el porqué sus dos apellidos de soltera son iguales (G.G.).
Pudiera . ser que sus padres si hayan tenido
consanguinidad, 1o cual se desconoce a pesar de haberto
intentado a traves de entrevistas médicas y de servicio
social.




10.

11,

12.

13.

Entre los sighos adicionales a los cardinales que presenta
este sindrome, en nuestra investigaciébn encontramos:
Nistagmus horizontal, microcefalia, paladar ojival,
calcificacién de la hoz del cerebro (radiologicamente),
cambios renales probablemente secundarios a atrofia de
las papilas de origen congénito (radiolc’)gicamente), hernia
umbilical. '

Considero que en nuestro medio contamos con los
métodos de estudio y diagndstico, para la evaluacién de
un sindrome como el presente.,

Las conductas de estudio y manejo previamente seguidas
en estos pacientes fueron las indicadas de tal suerte, que
uno de los casos, continlla estudios en la escuela Santa
Lucia, del Comité Nac. Pro—Ciegos y Sordomudos,
haciendo asi de ¢l un elemento mds Gtil asi mismo y ala
sociedad a que pertenece.

Es importante conocer estas enfermedades pues aunque
muy raramente, si se presentan. Fué asi como estos

_ pacientes fueron vistos en otras instituciones e incluso

infervenidos quirtirgicamente, sin llamar la atencion el
sindrome.

RECOMENDACIONES

Seguir la evolucién y estudio prospectivo de los pacientes.

Continuar la asistencia médico y rehabilitacion de los
cuatro casos, usando para ello los recursos del Comité
Nacional Pro—Ciegos y Sordomudos y otras instituciones.

Insistir en los padres encontinuar la planificacion familiar.

Instruir a los padres en la importancia de evitar la
descendencia en los afectados por el sindrome.

Investigar a otros miembros de la familia hasta ahora
desconocidos, tratando de determinar antecedentes, en
ascendientes que hubiesen presentado algiin signo O el
sindrome.

Control peridédico de los otros dos hijos de la familia que
hasta ahora no estdn afectados, buscando oportuname“fl't'e
la aparicion de alguno de los signos. Ademds tratar de
orientarlos sobre la posibilidad de llegar a tener
descendencia con el sindrome o caracteristicas de éste.

Efectuar consulta para determinar cirugfa pldstica y
correccion de hernia umbilical, en el cuarto caso.

Segin el resultado de un nuevo examen psicométrico,
determinar el tipo de educacion que necesitara.




EL SIGUIENTE PEDIGREE CORRESPONDE & LA FAMILIA A.G.

mentosa.

= Palidactilia. .

SINDROME DE LAUR ENCE--MOON—BARDET-

PEDIGRE.

Nota;
No hay ningin fallecido, (3

= Obesidad. O = Demencia. O
= Déficit mental
= Retinitis Pigmentosa, ¥ retinitis pig-

BIEDL.

v

= Aparentemente normal, ?.-

(mujer)

D = obesidad,

= Aparentemente Normal,

(hombre)

= Hipogenitalismo

= Hipogenitalismo




Namero
de
Caso

Agudeza
Visual

Cuentia dedos
a 1 metro.

Cuenta dedos
a 1 metro,

20/400

20/20

Nistagmus,
Cataraia
Estrabismo

Nistagmus
horizontal

Nistagmus
horizontal

Ceguera
Nocturmna

Severa

Severa

Severa

TABLA No. 1

Vision de
Colores

Deficiente

Deficiente

Deficiente

Normal

Campo
Visual

No c.olabora

Constriccion

No colabora

No colabora

Fondo

Adelgazamiento de vasos
fetinianos, disco lige-
ramente palido, no hay
presencia de reflejo fo-
veal.

Hay presenciz de pigmento
en forma de “osteoclastos™
(forma que toma la degene-
racin del epitelio pig-
mentario). Adelgazamiento
de los vasos ¥ palidez de

la papila. No hay presen-
cia de reflejo foveal.

Ligero adelgazamiento de
los vasos, no presenta —

reflejo foveal,

Aparentemente normal,

Cuadro que indica los signos oculares encontrados en los cuatro casos estudiados. (3)

¢



mente no guardan
ninguna consan—

guinidad.

Los cuatro casos
pertenecen a una
familia con seis
segundo, tercero
y sexto, estan —
afectados; cuyvos
padres aparente—

hijos, de los
- cuales el primero,

Observaciones

Ofros |
defec-
tos
si

-t
(hernia um-
bilical)

Hipogeni-
talismo

si
Si
8i
Si

Retraso”
Mental

8{
8i
si

TABLA No. 2

Obesidad

Si
Si
Si

?olidactilia
o
Sindactilia

Si

Si
Si

Sexo, Consan-
guinidad

Masculino,

no
Femenino,

no
Masculino

Femenino,
no

no

Edad
afios
16
12

18
El cuadro anterior presenta los signos cardinales y otros encontrados. (3)

Nimero
de

Casos

i

‘2 ‘

3 -
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