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) Introducere

Studiind diferitele observatiuni asupra sindromului lui
Lawrence-Biedl, suntem Iirapati prin aseméinarea lor re-
marcabild, in ce priveste simptomele ce le prezentau
bolnavii.

Intr'adevir, in cele 77 de cazuri publicate péand in
prezent — (cazul Dlui Prof. Urechia este al 78-lea) g#sim
constant retinita pigmentard, obezitate cu distrofie genitala,
retardare intelectuald, 1la care se asociazd diferite alte
malformatiuni, mai frecvent polidactilia.

Cu toatd cd la prima vedere aceste simptome nu par
a avea nici o legiturd intre ele, este totusi imposibil ca sd
atribuim coexistenfa lor unei’simple coincidente.

Trebuie s& considerim astizi sindromul lui Lawrence-
Biedl ca o entitate clinicd bine definitd, cu toate cd asupra
etiologiei si patogeniei acestui sindrom domind incd intu-
neric aproape absolut.

Multumese Dlui Prof. Urechia pentru bundvointa de
- a-mi fi sugerat acest subiect foarte interesant atat pentru
curiozitatea asociatiunei dileritelor simptome cét i pentru
raritatea acestui sindrom.

In cele urmétoare voi trece pe scurt in revistd isto-
ricul maladiei si dupd ce voi descrie pe larg cazul Dlui
Profesor Urechia dela Clinica Psihiatricd din Cluj, voi face
un studiu clinic al sindromului.




Istoric

Este cunoscuti de mult asociatia retinitei ‘pigimentare
cu diverse malformatiuni congenitale. Asociatia ei de altfel
mai rard cu distrofia adipozo-genitald a fost observatd i
ea, insi nu i-s'a atribuit din partea oftalmologilor o impor-
tan{d speciald.

In anul 1865 doi oftalmologi englezi, Lawrence si
Moon au observat patru  frafi si surori cari prezentau 'toti
o retiniti pigmentard, o obezitate pronuntatd cu distrofie
genitald si o retardarée intelectuald considerabild. Ei publicd
aceste observafiuni in ,British Ophtalmic Review* sub titlu
,Patru cazuri de retinitd survenite in aceeas familie §i in-
sofite de retardare generald a desvoltdrii“. Acesti autori
sunt primii cari insistd asupra semuelor care insotesc reti-
nita mai ales intdrziarea intelectuald.

In 1920 Bardet in teza sa ,Sur un syndrome d’obé-
sité congénitale avec polidactilie et 'rétinite pigmentaire*
studiazd o fetffd de 11 ani cu retinild pigmentard, adipozi-
tate si retardare intelectuald si susfine cid este vorba de
un sindrom autonom.

Biedl in lucrarea sa ,,Physiologie und Pathologie der
Hypophyse“ trateazé in capitolul distrofiei adipozo-genitale,
entitatea clinicd constituitd din ,,Asociafiuni si malforma-
fiuni congenitale“ (atrezie anald, polidactilie, retinild pig-
mentard) cu retardare intelectuald, adipozitate ‘considerabild
si hipoplazie genitald, raportand trei observatiuni personale,
In aceastd lucrare el combate concepfia lui Bardet asupra
originei hipofizare a acesfui sindrom.

Raab, in 1911 face un studiu amplu asupra patogeniei
acestui sindrom. Weiss in 1925 propune dcnumirea de ,,sin-
dromul lui Lawrence—Moon—Bied1“.
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Cazul Domnului Profesor Urechia
dela Clinica Psichiatrica din Cluj.

Este vorba de un bolnav Sz. St. in varsta de 21 ani,
necdsitorit. Religie : reformat. Nationalitatea : maghiar. De
ocupafie — plugar, care este adus in serviciul Clinicii de
unchiul sdu in ziua de 11. Martie 1938.

Din anamneza luatd dela bolnav i dela insofitor al-
ldm urmétoarele :

Antecedenle eredo-colaterale: parinfii trdesc si sunt
sdndtosi. Au fost incd sase copii cari. au murit in prima
copildrie. In afard de faptul ci tatdl Dbolnavului este cam
redus ca intelect, alte boli neuro-mintale n’au fost in familie.

Antecedente personale: Néscut la termen, insd pa-
rinfii observd cd are cate sase degete la tiecare extremi-
tate. La méini degetele supranumerare i-au fost operate.
Afard de aceasta, era foarte mare la nastere si medicii spu-
neau cd adipozitatea lui e patologicé.

Istoricul boalei : Dupi declaratia aparfindtorilor bol-
navul a fost incd dela nastere anormal de gras. A invéfat
s8 vorbeascd pe la 3 ani §i cam tot atunci a inceput sa
umble. .

Ca fizic, se desvolta rapid devenind din ce in ce mai
gras incat la 12 ani avea 70—80 kg. greutate.

Vederea i-a fost totdeauna slabd si nevdzand bine,
mersul i-a fost dificil si nesigur si deseori se izbea de di-
ferite obiecte. Ca intelect era redus si deaceea n’a putut fi
finut la scoald. Ca afectivitate era fard inifiativd, molatec,
somnolent, deseori insd din contra, irascibil si incédpé&{dnat.

Bolnavul a mai avut un frate, al patrulea niscut, care
a prezentat si el polidactilie, care a murit insd la 6 sép-
tamani. )



Tatdl bolnavului este tot un debil mintal si a fost re-
format din aceasti cauzd din armatd. Vederea lui este bund.
Prezinti o hipo-acuzie bilaterald de 10 ani incoace.

Bunicii bolnavului dinspre mamé cit si dinspre tatd
au fost normali §i nu prezentau nici polidactilie, iar vederea
lor era bund. Bunicii parintilor deasemenea nu prezentau
nimic deosebit. Nici rudele cunoscute p&nd in prezent n'au
suferit de aceste boli.

Ezamenul fizic:

Talia: 170 cm. Greutatea 99,100 kg.
17,4 X 100
o1 =91,

Craniul are o usoard tendinid la oxicefalie si are o
circonferinti de 61 cm. P&rul in regiunea [ronto-parietald
stangd, prezintd insule de culoare alba.

Bolnavul prezintd o adipozitate foarte pronuntfatd, de
tip hipofizar. Grisimea intereseazd  atat trunchiul cat si
membrele, mai ales coapsele, abdomenul si regiunea ma-
mard, Fata este plind, rotundd, cu bérbia atarnati.

Prezintd un genu-valgum foarte pronuntat.

La membrele inferioare l&ngd degetul mic, mai existd
un deget de dimensiuni mai mari ca cel normal. Atdt pi-
ciorul cat si degetele sunt mai scurte-decat normal.

Organele genitale: 'penisul “are dimensiuni reduse,
testicolul drept este atrofiat. Bolnavul prezintd un hipospa-
dias. Orificul uretral este atrezic. Existdi doud penisuri intre
cari apare un al doilea orificiu uretral. Bolnavul sustine ci
n'a avut niciodatd erectie.

Sistemul pilos in regiunea genitala este destul de bine
reprezentat, in regiunea axilard precum si la barbi si mus-
td{i este mai putfin reprezentat.

Aparatul respirator : Nimic deosebit. Temperatura 379 C.
Aparatul circulator: La percutie, cordul in limite nor-
male. La ascultatie se percepe la toate focarele un suflu
sistolic care se propag# spre axila stianga.

Examinat la Clinica medicald, se constati urmétoarele :

Bolnavul prezintd un suflu sistolic la focarul aortic,
care se propagd pe o zond destul de intinsd. La palpare,
freamat. Suflul are un caracter dur, rdpos si se aude si la
distantd. (,,Distanzgeriusch®). Sunt simptome caracteristice
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pentru stenoza aorticd. Celelalte sufluri n’au un caracter net
de sufluri organice.

Deoarece in antecedente nu gésim boli infecfioase
(reumatism) care ar putea explica aceasti stenozd, si ludnd
in considerare malformatiunile coexistente (polidactilia), este
vorba de o stenozd aorticd congenitald.

Aparatul digestiv: limba in treimea posterioard are
un aspect scrotal. Bolta palatind este ingustd si adancité.
Pofta de mancare este diminuatd ; bolnavul suferd de con-
stipafie cronicd. Ficatul si splina nu se palpeazi.

Erxamenul nervos:

Pupilele sunt midriatice, egale, cu contur regulat. Re-
acfiunea la lumind este incetinitid, deasemenea si celelalte
reactiuni sunt mai diminuate. Cand priveste in sus, se pro-
duce un usor nistagm vertical. Acuitatea vizuald: amblio-
pie. Bolnavul sustine cd nu vede deloc nici la lumina so-
lard. Totusi intinde mana in direciie corecti dupd obiectul
oferit.

Examinat la Clinica Oftalmologicad, se constatd o neuro-
corio-retinitd atroficd generalizaid.

Reflexele osteo-tendinoase se produc atat la membrele
inferioare cit si la cele superioare.

Reflexele cutanate, cremasteriene si  abdominale sunt
pistrate. Sensibilitatea termicd, tactild si dureroasd cat si
cea profundi este péstrati.

Static si dinamic: miscidrile active si pasive sunt li-
bere, in toate articulatiunile.

Forfa dinamo-metricd ; dreapta 35,0 stanga 40,0.

La examenul radiologic al sinurilor si al selei turcesti
se constatd :

Sella turcica prezintd deschiderea mai largd si apofi-
zele clinoide sunt sterse.

Sinusul sfenoidal in proectiune laterald pare a avea o
transparenti diminuatid Sinusul frontal drept este mai voa-
lat. Celulele etmoidale de ambele pérti, voalate. Sinurile
maxilare sunt normale.

Ezamenul psihic:

Bolnavul prezintd capacitatea intelectuald minimd. E
desorientat in timp si in spatiu. Stie din ce sat este, insil
nu stie unde se giiseste actualmente.



Nu are cunostiinti de ziua, luna sau anul in care ne
gisim. Stie insd ce vArstd are.

Calculul mintal nu-1 poate face nici cu numerele cele
mai mici, spundnd ci nu a mers la scoald.

Ecuatia personald e mult incetinita.

Daci-] intrebdm, ce a mancat, ne rdspunde, dar dupd
un timp oarecare de géndire.

La intrebarea cind a fost adus la clinicd, ne rdspunde,
cd nu stie.

Dacid i-se di un obiect (de ex. o cheie} nu-l recunoa-
. ste si nicidecum consistenfa lui.

Intrebat daca este bolnav, ne rdspunde alirmativ.

Se plange de astenie si de oboseald la cel mai mic
efort. Deasemenea ne spune cd nu vede, sustindnd ci ace-
sti boald este urmarea unei maladii pe care ar fi avut-o
indatd dupd nastere cu care ocazie a avut o inflamatie a
»pielitei ochilor‘.

Bolnavul in rest este ordonat si curat. Stie sa se ali-
menteze sipgur.

Examenul complementar:

Probe de laborator:

Urina: albuminé: positiv (0,5 gr.)

zah&r: negativ.
Sangele : R. W.: negativ,
Lichidul cefalo-rachidian :
Pandy : negativ.
Limfocite : 1,8.
Coloidale : negativ.
R. W.: negativ.
Tensiunea : 40.

Se aplicd bolnavului un tratament roborant general

insd la 1. IV. 1938. péardseste clinica nevindecat.



Studiu analitic ! sindromului Lawrence-Moon-

Bied|

Sindromul lui Lawrence—Moon—DBied] este caracteri-
zat prin asociajia obligatoare a unei retinite pigmentare cu
manifestafiuni diencefalo-hipofizare, obezitate de tip central,
distrolie genitald si arierafiune mintald, la care se adaoga
foarte frecvent dar nu constant diferite malformatiuni ca
polidactilie, sindactilie, etc.

Aflandu-ne in lata unui bolnav care prezinti aceste
simptome, ne va i usor si diagnoslicim aceastd boald.

Din definitia de mai sus, reiese  ci trebuie si ne
ferim a clasa in aceastd categorie =~ bolnavii, la cari este
absent chiar numai un singur simptom din cele obligatorii.

Sub acest punct de vedere cazul dlui Profesor Ure-
chia, pe care l-am descris mai sus, se prezinti ca un caz
clasic de Lawrence—Moon—Biedl, avind toate simptomele
caracteristice si afard de  aceasta foarie multe malforma-
tiuni ca polidactilie, hipospadias, atrezie uretrald, etc.

S& trecem in revistd simptomele care constituie acest
sindrom :

Relinita pigmentard, sau degenerescenta pigmentard
a retinei, este o afectiune binoculard, care se caracteri-
zeazd printr'o hemeralopie cu diminuarea mai mult sau
mai pufin pronunfati a acuitifii vizuale,

o ingustare concentricd a campului vizual, si

leziuni retiniene proprii, vizibile la oftalmoscop. He-
meralopie sau cecitatea nocturnd este primul simptom gsi
nu lipseste niciodatd. Ingustarea clmpului vizual este de-
asemenea un simptom constant, care se accentuiazd pro-
gresiv i ajunge la un asa grad incdt bolnavul nu se poate
conduce nici ziva in plind lumind. Pentru ca si se poaté
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orienta, bolnavul rotegte ochii in toate sensurile incét cre-
dem cd prezintd un nistagm. In acelas scop intoarce capul
‘in toate directiile ceeace dd bolnavului un aspect cu totul
particular.

Cu timpul, aceastd ingustare a campului viznal pro-
gresind concentric, duce la cecitate complectd si defi-
nitiva.

La oftalmoscop constatim grupuri pigmentare neregu-
late si anastomozate intre ele prin prelungiri ramificate.
Aceste grupuri formeazd travee negricioase mai ales de-
alungul vaselor. _

Acesti pigmenti inmuliindu-se 'inconjoard macula, va-
sele devin filiforme, fundul ochiului ia un aspect plumburiu
papila devine ciroasé si avem tabloul atrofiei galbene.

Mersul este progresiv, foarte lent, si duce totdeauna
la cecitate.

De obiceiu bolnavii vin infr'un stadiu mai avansat
cind fenomenele subiective sunt mai pronunfate, céci la in-
ceput cind au numai hemeralopie, nu se alarmeazi si ig-
noreazi turburarile.

Mai putem intllni cazuri atipice de retinitd pigmen-
tard cu pigment foarte putin sau chiar de loc: ,Retinita
pigmentard fard pigment“ (Leber) si coexistenia focarelorl
de coroiditd diseminatd {Urechia).

Aceste cazuri atipice si complicate de retinitd, survin
de obiceiu destul de rar, insd in sindromul lui Lawrence—
Moon—DBied! le intdlnim foarte frecvent.

Afard de aceasta mai putem intdlni strabism, cata-
racti polard posterioard (observatiunea Iui Bied! si
Deutsch).

Distrofia adipozo-genilald, este al doilea simplom
constant care caracterizeazd sindromul lui Lawrence-Moon-
Biedl. In realitate nu este vorba totdeauna dc o asociatie
intimd a turburdrilor sexuale cu tu:sburdri de metabolism,
cum este cazul in sindromul lui Babinsky-Frohlich. Din
contra, foarte frecvent gisim o disociatie intre aceste doud
elemente. Deaceea adipozitatea cit si turburiirile sexuale
trebuiese studiate separat.

Adipozitatea in sindromul lui Lawrence-—kMoon— DBiedl
este o asa zisd adipozitate cerebrald si seaménd cu cazurile
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de obezitate care survin in encefalitele hipotalamice (epi-
demice, infeclioase, sitilitice) sau in tumorile din aceastd
regiune.

In majoritatea observatfiunilor gisim grisimea locali-
zatd mai ales in regiunea mamari, abdomen, lombe si
coapse.

Obezitatea apare precoce chiar din viata intra-uterini.
Biedl a observat un caz cu 6 kg. la nastere. Mai frecvent
insé obezitatea apare mai tarziu dupd prima copildrie.

Ea poate ajunge grade diferite. Bolnavul dlui Profesor
Urechia, la 12 ani a avut greutatea de 70 de kg. si la 21
ani 99, 100 kg. Biedl descrie doud cazuri cu cate 100 si
90 kg.

Alteori insd adipozitatea ridmane moderata.

In ce priveste evolutia ei, este posibild o oarecare
reducere priu restricie dlimentard si opoterapie pturiglan-
dulard, ins& aceasta nu este reguld, majoritatea nu poate
fi influentatd prin aceste mijloace.

Turburdrile sexuale: sunt mai. putin constante ca
obezitatea si interpretarea  lor este uneori destul de di-
ficila. :

Uneori ele apar la copilul tdpar si se manifestd prino-
tr'o hipoplazie genitald foarte pronuntatd ' care merge pand
la atrofie. In cazul acesta numgat maltormafiunile §i retinita
pigmentiard o deosebesc de sindromul lui Babivsky—
Frohlich.

Alteori turburdrile sexuale survin dupi 15 ani cénd
semnele puberti{ii nu apar : (menstruatia, libido, caracterele
sexuale seeundare) si organele genitale rdmén in stadiul
infantil. Existd insi observatiuni (Bertelotti, Deutsch) unde
desvoltarea sexuald s’a indeplinit normal dela ineeput.

In fine Bernhardt, Denzler §i Willi, observd cazuri
cari la ineeput prezentau o retardare pronunfati im desvol-
tarea sexusali care insi examinati dupi un timp de cafiva
ani, se prezentan cu o desvoltare genitald normald.

Turburdrile de inteligen{d@: de grad variabil se ip-
talnesc constant in sindromul Iui Lawrence—Moon—Biedl

Deficitul intelectual propriu zis este uneori ugor. Biedl
citeazi cd bolnavul siu a invdjat si citeazd si ¢ ,se in-
teresa chiar' de politicd.
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In cea mai mare parte a cazurilor insd se observd o
retardare pronunfatd, copiii rdman in urmé la scoald sau
aratd chiar o inaptitudine complectd. In cazul Dlui Prol.
Urechia, bolnavul prezintd o retardare intelectuald care se
apropie de imbecilitate. Bolnavul a inccput sd vorbeascd la
trei ani si n'a putut umbla Ia scoald. In observatia |ui
Denzler, copilul de 5 ani nu pronunta decat abia caleva
cuvinte f#rd si poati compune o Irazi.

Bolnavii sunt desorientati in timp si in spatiu, calcu-'
lul nu se face nici cu cifre mici, ecuatia personald este
intarziati. Cu afectivitate bolnavii sunt apatici, indiferenti,
uneori cu o usoardi notid de euforie, puerilism, sunt emo-
tivi si plang usor. Deseori insd sunt incdpatinafi, irascibili
si violenti.

De obiceiu ei sunt ordonati, si curati.

Polidaetilia : este o mallormatiune congenitali a mai-
nilor si picioarelor, caracterizatd prin prezenja de degete
supranumerare. Uneori poate exista. un adevidral degel
complect, care are chiar un metacarp, sau metatars special,
alteori esle vorba numai de un deget bifid. In gradul cel
mai usor, numai unghia este dublaid. Implantarea poate li
osoasd sau in pdrfile moi. Cateodati este redus la un bur-
jon carnos.

Aceastd malformatiune " banald si inestetici este dc
cele mai multe ori operati in varstd tandrd, mai ales la
maini, {(cum este si in cazul descris mai sus), incit nu mai
intilnim decai cicatricele caracteristice pe marginea cubi-
tald a mainilor.

Ea este cea mai Irecventd malformatiune din sindro-
mul lui Lawrence—Moon—Biedl, incat polidactilia meritd
sd intre in delinifiune.

Se mentioneazd incad cazuri unde polidactilia coexisti
cu sindactilie sau unde este inlocuitd prin aceasta.

In afard de aceste simptome principale tratate mai
sus, in sindromul lui Lawrence - Moon—Biedl se mai pot
intalni alte malformafiuni ca: spina bifida, atrezie anali,
deformatiuni craniene, surdo-mutitate, etc.

In cazul nostru am observat o usoard oxicefalie, un
hipospadias si o stenozd aorticd congenitald.

Talia bolnavilor este de obiceiu subnormali. Ricaldoni
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51 Isola au gdsit-o la patru observatiuni peste normal.

Se constatd apoi (Lawrence si Moon) o iperlaxitate " a
ligamentelor care cauzeazi uneori turburdri in mers. Cazul
nostru a prezentat un genu-valgum foarte pronunfat.

Pielea este uscatd si usor infiltrati: se pot intalni
cazuri cu ichtiozd generalizatd. Acrocianoza este aproape
constanti.

Parul este abundent, gros si sec. La bidrbat fata este
netedd, T4rd barbd si mustdii.

Turburérile gastro-intestinale mai ales constipatia, sunt
foarte frecvent intalnite. Se mentioneazd si cazuri de bule-
mie si diabet insipid usor.

Metabolismu! bazal este de obicei scdzut (20—30%)
sau normal.

Inainte de a Incheia acest capitol, s& ne oprim putin
asupra problemei cadrului-sindromului lui Lawrence—Moon
Biedl.

In definifiunea acestui sindrom am vézut cd el este
asociatia obligatoare intre 'retinita pigmentard, distrofie
adipozo-genitald si retardare intelectuald mai mult sau mai
putin pronunfatd. Dat fiind acest lucru, sindromul lui Law-
rence—Moon—DBied! este o entitate clinicd la care nu pu-
tem descrie forme clinice. ’

Prezenta sau absenfa polidactiliei sau a turburarilor
sexuale de diferite grade ar putea servi ca criteriu pentru
o clasificatie.

Totusi unii autori descriu forme incomplecte si for-
me fruste. Asa Raab si Boenheim vor sd claseze cazurile
unde nu avem decit retinita pigmentard si polidactilie, in
cadrul acestui sindrom. Dar cum am mai amintit, asociafia
retinitei cu diferite malformatiuni este un fenomen banal si
fird  individualitate. Raab si Boenheim (Contributions &
I'étude du Syndrom de Lawrence—Biedl, Endokrinologie,
1929) considerd céteva cazuri de retinitd pigmentard aso-
ciatd cu turburiiri sexuale (impoten{d la bérbat si disme-
noree la femeie) ca cazuri atipice de Lawrence—Biedl. Tur-
buriirile acestea sexuale neavdnd insd caracterul de turbu-
riri diencefalo-hipofizare (lipsa hipoplaziei organelor geni-
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tale) nu putem considera mici aceste cazuri ca Lawrence-
Biedl.
Deasemenea lipsa retinitei sau a obezitdtii exclude
dela sine diagnosticul de sindrom Lawrence—Biedl.
Trebuie sd ne ferim si largim prea mult cadrul aces-
tai siudrom in sensul susamintit cdci i-am lua altiel orice
individualitate.



Etiologie.

Sindromul lui Lawrence—Moon—Bied] este o afectiune
congenitald si ereditard cu caracter familiar. Nu prezinta
nici o predilectie pentru rasi sau sex.

Caracterul familiar se constati mai ales in familiile
numeroase, unde intalnim acest sindrom la mai mul{i mem-
bri ai familiei, sau dacd nu tot complexul de simptome
caracteristice sindromului, atunci una sau mai multe com-
ponente (de ex. retinita pigmentars, pohdactlhe sau alte
malformatiuni).

Polimortalitatea asa de frecvents in aceste familii cu
tare ereditare, scade in aparen{i numdirul bolnavilor cu
Lawrence—Biedl (cum reiese si din anamneza cazului no-
stru) si este probabil cid mulfi dintre cei niscufi cu o poli-
dactilie si morfi in prima copilidrie, daci ar fi supravietuit,
ar fi prezentat si celelalte simptome caracteristice pentru
acest sindrom.

Ereditatea in aceasti maladie nu este o ereditate di-
rectd. Ascendentii sunt de obiceiu indemni gi bolnavii sunt
de obiceiu sterili si fird descendenti asa incit ereditatea
este colaterald. Afard de faptul ci ascendenfii sunt in-
demni, s’a constatat in multe cazuri consanguinitatea pé&-
rintilor.

In general in ce priveste etiologia acestei boli, domind
incd aproape complectd obscuritate si asa intelegem grija
cu care diferitii autori cautd in antecedentele bolnavului
sau un epizod encefalitic, sau o tumoard a bazei craniului
sau anomaliile hipofizare si ale selei furcesti sau in fine
sifilisul, care si explice boala.

Astfel Bernhardt invocd traumatismul obstetrical.

Crae, Weiss si Lisser mentioneazd accidente meningee
si letargic pasagerd in istoricul observatiunilor lor.

Kruckmann si Meyer admit relafii de cauzd si efect
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Intre tusa convulsivi gi rugeola — si obezitatea survenitd
in convalescents la doi bolnavi.

S'a crezut cd hipofiza (tumora) ar avea rol in produ-
cerea acestui sindrom si s’au fdcut cercetiri in acest sens
prin radiografia selei turcesti. Din 38 de cazuri, 17 erau
absolut normale si restul de 31 (inclusiv cazul nostru) pre-
zentau mici anomalii care sunt interpretate diferit dupi au-
tori, insd rar in sensul unei tumori hipofizare.

Bertelotti giseste seaua turceascd profunda cu apoli-
zele clinoide care tind si se apropie.

Madigan si Moore din contra gisesc turtirea selei tur-
cesti cu uzura apofizelor clinoide anterioare §i posterioare
si conclud: ,Acest aspect sugereazd ideia unei tumori a
hipofizei®. Si in cazul nostru dealtfel am observat ldrgirea
selei turcesti cu uzura apofizelor clinoide.

Oricum s'ar prezenta aceste anomalii ale selei tur-
cesti, se pare cd ele nu ies din cadrul variatiunilor indi-
viduale cunoscute ale scheletului din aceasti regiune.

Sitilisul deasemenea a fost incriminat in etiologia sin-
dromului, ins& aproape constant reactia <Wassermann este
negativd atét in sfnge cat si- in lichidul cefalo-rachidian.
Deasemenea tratamentul de probd antisifilitic incercat in
foarte multe randuri n'a oprit evolufia retinitei spre ceci-
tate §i n’a ameliorat nici celelalte simplome deci n’a putut
dovedi etiologia specificd.
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Patogenie.

Ca si Ja etiologie in studiul patogeniei acestui sin-
drom s’au emis diferite teorii, care insd nici una nu pare
a explica corelafia fizio-patologicd intre diferitele lui com-
ponente.

Nu putem rdspunde astdzi la intrebarea, care este
mecanismul intim, care sti la baza acestor turburdri soma-
to-psihice ; putem da insd cu oarecare aproximatie explica-
rea corelatiei unora dintre componentele acestui sindrom.

Bardet sustine cd legitura intre adipozitatea si mal-
formatiunile digitale trebuie ciulatd 'in disfunctia ipofizei.
__ Intr'adevdr, dupa Babeés ar exista un centru trofic
pentru desvoltarea membrelor care centru este situat ,la
baza craniului si la nivelul sfenoidului §i a glandei pitui-
tare”.

Este logic sd ne gandim c& o dislunctie ipofizard In
urma unei leziuni survenite in viata embrionaré, si poatd
produce malformatiuni ca: polidactilia si sindactilia. La fel
aceastd ,acromelie“ care am constatat-o si la bolnavul no-
stru, care avea segmentele distale ale membrelor mult scur-
tate, poate avea aceeas origine. Am avea in cazul acesta
fenomenul contrar celui ce constatim in acromegalie.

Aceste malformatiuni se acompaniazd de obezitate care
incontestabil ci este de origine hipofizara.

Teoria aceasta a lui Bardet nu se poate mentine, afir-
matia lui Babés fiind gresitd, deoarece se stie cd polidacti-
lia este o malformatiune atavicd.

Raab vrea si explice turburérile metabolice prin ur-
métorul mecanism : el a constatat foarte deseori la bolnavii
cu brachycefalie ci la radiogratia selei turcesti, platoul era
foarte mult ingrosat i ridicat. Dupd el ar rezulta in urma
acestui fapt o hidrocefalie ventriculard cu ipertensiune in-
tracraniand si afard de aceasta o compresiune directd asu-
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pra centrelor infundibulo-tuberiene. Acestea duc la adipo-
zitate si hipoplazie genitald prin periurbafiunea centrelor
diencefalice respective.

Pe de altd parte si atrofia opticd nu ar {i decat ur-
marea acestor turburdri mecanice.

Cu toate cid teoria lui Raab este foarte interesantd, ea
nu poate explica in toate cazurile acest sindrom, deoarece
aceastdi anomalie a selei turcesti pe care o incrimineazi nu
se intalneste decat rareori.

Nici radiografia facutd la bolnavul nostru, nu pledeazi
pentru aceastd teorie.

Alti autori (Zondek, Krohn, etc.) au c#utat legitura
intre retinita pigmentari si disfuncfia diencefalo-ipofizari.
Ei se bazeazii pe laptul, cd hipofiza intermediard are un rol
important in metabolismul pigmentilor. Dupi ei‘alteratiunile

Pigmentare ale relinci, ar fi consecinfa disfunctiei hormo-
nale a porfiunii intermediare a ipolizei.

Dar actiunea acestui hormon demonstratd la broascéd
si la unele specii de pesti, este un fenomen reversibil pe
cand alteratiunile ochiului la om au un caracter progresiv
si definitiv.

Afard de aceasta Wellhagen observa ci pigmentatiunea
retinitei este secundarit’ procesului de degenerescen{d i
aceasta din urmé# poate exista si fard pigmentatiune (Leber).

In rezumat putem spune cé nu gésim raport de cau-
zalitate intre componentele sindromului. Ar urma ca sin-
dromul lui Lawrence-Moon-Biedl s& fie considerat ca o
»juxtapozifie* de componente datorite numai hazardului.

In ce priveste polidactilia, sindactilia, atrezia anala,
etc., putem spune cé este intr’adevdr numai o simpld coin-
cidentd, deoarece cum am vizut acestea nu intrd obligator
in sindrom.

In schimb retinita atrofici pe de o parte si adipozita-
tea cu distrofie genitald pe de altd parte, care constituiesc
baza sindromului, nu sunt numai o simpld asociere acci-
dentald. Coexistenta lor in sindromul lui Lawrence-Moon-
Biedl isi gdseste explicatia in desvoltarea embriologicd a
hipotalamusului :,.... veziculele oculare rdman in relafie cu
portiunea veziculei cerebrale primitive care va deveni dien-
cefal, prin tija vizuald, care va deveni mai tarziu npervul
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optic“ (Zondek). Astfel ne putem explica manifestatiunile
patologice conexe intre retini si diencefal admi{dnd un
viciu de desvoltare a unor celule din formafiunile acestea
nervoase.

Zondek se intreabd, dac# turburidrile oculare si turbu-
ririle de inteligentd in forma juvenild a idiofiei amaurotice
de tip Spielmayer-Vogt, n'ar irebui si ne atragd atentia
asupra unui mecanism aseménétor.

Din explicarea embriologicd a asociatiei retinitei cu
disrofie adipozo-genitald rezultd cé aceastd coexistenti con-
stituie esentialul sindromului Ini Lawrence-Moon-Biedl.

In ce priveste sediul leziunilor, Bardet admite o dis-
hipofizie fetald cu lezarea totald a ipofiziei in cursul vietil
intrauterine.

Ricaldoni si Isola vorbesc de o hipoplazie a pituitarei.

Biedl si majoritatea autorilor incrimineazé diencefalul.
Maladia Iui Lawrence-Moon-Biedl ar intra in cadrul acelor
maladii familiare nervoase, unde substratul anatomic este o
agenezie, care intereseazi un anumit grup de celule. In
sindromul Lawrence-Moon-Biedl ar fi interesate una sau
mai multe centre diencefalice si ar interesa si sistemul re-
tinian.

Insi mecanismul intim — ca in majoritatea acestorl
agenezii — rdmane incd obscur si se ivesc multe intrebédr
la cari nu putem r#spunde.

Evolutia gi prognosticul bolii depind de evolufia re-
tinitei care de obiceiu este progresivi si duce la cecitate
definitiva.

Tratamentul se reduce la opoterapie indreptatd in
contra adipozitiitii, turburdrilor sexuale, insd rezultatul esté
aproape nul.

Tratamentul retinitei deasemenea nu duce la nici un
rezultat.

Nici tratamentul antisifilitic, cum am védzut, nu duce
la nici un rezultat.
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Concluziuni

1. Maladia lui Lawrence-Moon-Biedl este un sindrom
constituit din :

a) simptome fundamentale : -retinitd pigmentard, dis-
trofie adipozo-genitald i TIntdrziere intelectuald de diferite
grade ;

b) simptome accesorii : diferite malformatiuni congeni-
tale mai ales polidactilia.

2. Cazul Dlui Prof. Urechia dela Clinica Psihiatricd
din Cluj, este o formd clasicd de Lawrence-Moon-Biedl fiind
prezente toate componentele caracteristice sindromului gsi
afard de aceasta, malformatiuni care se {intdinesc mai rar
(stenoza aorticd congenitald §i hipospadias).

3. Maladia Iui Lawrence-Moon-Biedl este o afectiune
eredo-familiard ; eredifatea ei este colaterald.

4. Individualitatea sindromului Lawrence-Moon-Bied! este
indiscutabild.

5. Evolutia boalel depinde de cea a retinitei care tot-
deauna duce la cecitate definitivd.

6. Nu existd raport de cauzalitate intre componentele
sindromului, afard de grupul retinitd pigmentard — distrofic
adipozo-genitald, care sunt explicate prin desvoltarea embrio-
logicd comund a hipotalamusului si a retinei.

7. Sediul si natura leziunilor tn absenfa dovezilor ana-
tomice sunt necunoscute.

8. Sindromul Lawrence-Moon-Bied! ar putea fi incad-
rat in grupul maladiilor eredo-familiare ale centrelor nervogi
care au ca substrat anatomic, o agenezie, care intereseazd
anumite grupe de celule, Tn cazul nostru din diencefal
si retind.

9. Retinita pigmentard poate fi adeseori atipicd §i aso-
ciatd cu coroiditd difuzd generalizatd (Urechia).

Cluj, 30 Maiu 1938,
Vdzutd §i bund de imprimat :

Decan : ‘ Pregedintele tezei :
Prof. Dr. M. STURZA. Prof. Dr. C. URECHIA.
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