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Syndrome de Laurence- Biedl
DEUX CAS CHEZ DEUX FRERES*®
pat
Dr. AT. NAFICY"

Le Syndiome connu  aujourd’hui sous le nom de L.M.B. fut
d’abord décrit en 1866 par Laurence et Moon dans le journal
k"gnglais, The Brit. | ..'Ophtlml.; d’autres desériptions furent ajoutées par
:Bardet 1 en 1920 et Biedl 2 en 1922, de 1a le nom du syndrome de
L.MB. ou VSyndrome de Biedl. En 1925 Solis-Cohen et Weiss 3 rappor-
térent 4 cas dans une méme famille ( A.J.M. SC.» 1925 ) indiquant
1a similitude entre‘ les cas décrits par Biedl et Raab, d’une part; et
Laurence et Moon> d’autre part s nous y empruntons ces quelques lignes:
. < Raab; dans une étude approfondie sur les malades de la clinique
de Biedl, a insisté sur 1’existence d’un syndrome probablement familial
peu connu jusqu’alors ayant les caractéristiques suivants: 4) atrophie

optique avec dégénérescence de la rétine ressemblant a la rétinite pig-

mentaire; 0) polydactylie; ¢ ) obésité: @ ) hypoplasie génitale ».

Dans cette premiére description; aucune mention n’est faite sur
les troubles mentaux; mais dans les descriptions ulteneures; Biedl

non seulement ajoute une alinéation mentale aux: signes - du syndrome

portant son nom, mais il insiste aussi sur 1’importance de ces troubles

et leur origine cérébrale plutot que hypophysaire. Quelques  auteurs

% ont voulu séparer le syndrome de L.M.B. du syndrome de Raab; maiss

,M g

C(%)-Travail de la Clinfqu‘e‘ Médic;ale, Faculté de Médecine d’Ispahan.
(1) Professeur de Clinique Médicale, Faculté de Médecine, Ispahan, Iran.
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. S a L cps i _me jusqu’a & & : ; ~
cette distinction, 3 notre avis, parait &tre tout a fait artificielle et jusqu’a sa 45éme année. Certains auteurs ont tenté méme de clas
ser

la rétini i i :
préte & confusion: et nous soutenons la classification de Biedl. ite pigmentaire comme une variante du groupe du synd d
yndrome de

L.M.B. Mais Anderson se référant a la mémoire de Eugenic Lab t
orator

’1922) ry

Ayant revisé la littérature sur ces syndromes jusqu 21932, Reil- « dserit 91
y.a déeri 4 cas de rétinite pxgmentalre dont 656 avaient |
a

ly et Lisser# trouvérent 72 cas seulement: auquels jls ajoutérent 4

rétinite seule et 3585 des s
Ils en décrirent 6 symptomes cardinaux suivants: ) Obésité , i ae e B ioeelleda iy

b

a oxzdante était la surdimutité (96 cas ; soit 10,4°/. o) et seule t9
_cas (mo S

. ins que 1°/,) avaient la polydactylie, Il a enfin conclu que le :
’rapport entre 1’occurence du syndrome de L.M.B. 3 la rétinit -
taire était trés mlmme e

autres,
du type hypophysaire 2) Dystrophie gemtale, 3) Rétinite pigmentaire, '

4) Déficience mentales 5 ) Polydactylie ou syndactylie> 6) Caractére

familial. Néanmoins, la coexistence de tous ces symptomes n’était

pas tou;ours démontrée. Par exemples dans leur série seulement 29

cas étaient certainement, et 10 autres incertainement complets. Ils

condition «Sine qua non», pour le diagnostic du syndrome Voici nos obs eratIOrls .

croient que la

i ;

Ell autOIIlne paSSev Je qu appele en COllSultatIOII par un COnfre['e
un

(:]lez (+] fel!lme ellcelnte de 4 nlOlS ayant eu 3 ellfants anOlmauX’

our:
p pre enll‘ 1 anOInahe de son pl eSellt fCthlS Elle etalt Obese et t
Vv aval

_un faciés en pleine lune et un: peu hébété.
fille,

est son caractére familial.
Ce syndrome congemtal et farmhal se transrnet par hérédite col

Iale]ale Sulvallt e )P

: e‘ C etalellt leS pl‘elllleIS qul paIalSS&leﬂt anOIlnauX‘ Pulsque leuIS
. dntecedents falﬂlllaux ] ous: de(:] [V() (l l)
: S n ll

: nS, a Ol'd leS

_ chacun des deux.

# les enfanis et les adolescents. C’est un syndrome relat;vement rare.
paree que Schwartz et Bourdeau 6 ( cité par Me Gullagh et Ryan 5 ),

revisant la littérature jusqu’a 1940, n’en trouvérent que 128 cas.

et u
Lo lien entre les e amentaires i retine et Tod. syn- P is separement, les’: Slgnes Phys1ques de

dromes hypophysaires a été pendant longtemps insaisissable ; 'existence
d’un principe melanOphorodllatateur dans la pars intermedia et peut-
tre dans la posthypophyses le rappel des rapports embryologiques qui

existent entre 1'ceil et le cerveau intermédiaire éclairent les données

Antécédents familiaux - :

I. -Antécéd wtenn ‘
cdent paternels : Te grand—pere et la grand—mere paternels

e t. aient des hy
cliniques et les expllquen étaient des h pertendus ‘et sont morts: par ictus. Le!
fpere: age de 47

Jusqu'en 1934> peu d’attention a été faite & 1’6tat mental des
sujets atteints) et seule Pexistence ou 1’absence des troubles mentaux a
été mentionnée dans les rapports. C’est Menninger 8 qui a bien déerit la
déficience mentale de ces malades, caractérisée surtout par furie» mau-
vaise conduite, falsification, rebellion infantile et instabilité émotion-
nelle qu’il appela temper tantarum.

La plupart de ces malades commencaient par avoir 1’héméralopie
puis le rétrécissement concentrique du champ visuel> amblyopie pro
gressive et finalement la cécité s celle-ci provient souvent & V’age d

15 ans selon la statistique de Cameron? mais récemment, en 1954

patnck et Mahony 13 ont décrit un cas chez une femme qui voya:t meé

ns» est un obése et
a-un'seul frére qui
parait étre normal et
qui a un

ils égale
galement normal::Leur tante a aussi de 1’ hypeltenswn arteuell
e.

- ~dntécédent.
maternels : < La grand-mére maternelle . souffralt de

énurésie et
a une fille. pblydactyle ) une autre tante: igée de 22 ans
3

st cretm
e. La mére; elle—-meme, est ‘une obése (92 kg): 3 elle est 1
a

ﬂteIIOmpue a Clnq mOlS7 et leS alltIeS Sont aII v
l CeS a tel'me 2 tl‘OlS de
ES ellfallts SOnt mOI‘tS de 1 8. 3 anS7 ll I‘est deux gar(}ons dOnt nous

ons et .une fille de .9
Ort i ans qui’ semble étre’ normale;

par-
Un des

o garcons,
ge de 3 ans: était obése comme il se présente sur sa photo.
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Tey cas .
Mr.H.Yaghini> agé de 12 ans) pése 74 kg au lieu de 30 kg qui

est son chiffre normal; sa taille est de 1m.90 (normale, 1m.37) 5 la
circonférence biauriculaire du crane est 27 cmv et le contour du cou
40 cm ; la circonférence de la cuisse au tiers supérieur est environ 517
em et celle du bras; 34 cm ; les deux membres sont égaux. Le malade
cligne reguherement les yeux; et a un nystagmus rotatoire dans les
deux cotés. Il a un écoulement chronique de ses orellles Les muscles

“Fig. 1. -H., Yaghini, frére a‘iné.'

de la face et de 1’épaule ont des mouvements involontaires et rythmi

ques. 11 est fortement obése, et cette obésité existe surtout a la facer
au cous au tronc. et aux partles proximales des membres. On voit des
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vergetures sur les flancs et sur la cuisse. La peau des régions axillaires;

inguinales: pubiennes et du cou a une teinte qui tire sur le noire.

L appare11 génital, parait etre beaucoup moins developpe que celui

d’ un enfant normal du méme age : les testicules ont la grosseur d’un

harlcot, il n’y a que de rares poxls sur le pubis et dans le creux de

Jaisselle 5 la voix est trés aigué. On observe une cyphose cervico-dor-
_ sale assez marquée sur le dos. Les seins sont gros et pesants. Les oreil-
_ les sont larges. Les doigts: au nombre normal: ont une forme conique
et des phalangettes pointues. L’état mental est un peu arriéré ; il rit
_ sans cesses et chaque fois qu’on veut ’examiner il tourne le dos fait

une grimace et se découvre soudainement; et; si 1’on prolonge un peu plus

~ D’examen; il se met tout & coup en colére et crie d’une voix féminine.
Il reconnait les piéces de monnaie ofdinaires et le nombre des doigts.
_ Son quotient mental est 4 peu prés 60/100 ( done karriéré). Les réflexes
' abdominaux et crémastériens sont abolis. La tension artrielle est 10/5.

‘Rapport de I'examen de l'oveille faz'Z par le Dy.Arabi : Otite

_ cicatricielle du coté gauche et écoulement purulent chronique de
Yoreille droite.

Rapport de I examen ophtalmologique fait pav deux ophtalmolo-
gustes diffévents: Atrophie chorio-rétinienne et une dégénérescence de
la rétine; surtout au pourtour de la macula qui est devenue grise. '

Aucun trouble ne se présente dans les autres systémes de 1’orga-

__nisme.

Examens paracliniques : B.W. du sang, négatif 5 formule leuco-

. . 3 FO ‘
_ Cytaire et I’examen de ’urine restent dans les limites normales. Les
radiographies des os du crane; des sinus paranasaux et de la selle turcique

_ ne présentent pas de choses pathologiques.

2éme cas :
Mr.R.Yaghini ; dge; 9 ans ;5 poids) 40 kg (normal, 17 kg) ; tailles

Im 14, La circonférence de la cuisse; 25 em ( au tiers sup. ), du bras,
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30 cm (au tiers sup-)
la largeur des oreilles
e. Onne peut pas aisément voir
Au point de vue de psyc
jours. Il a de 1’é

sont plus ou moins pareilles & celles de son

la bourse qui est cachée au - dess
hisme il parait étre arriérés

nurésie. A Poreille gauches

frer
du gros ventre.

et ayant peur il crie tou

’examen montre Vexistence d’une otite ci

Fig. 2. -R. Yaghini, frere cadet.

i1 découvre les mémes 1ésions mais moins
frére germain. Rien d’anorma

de la face > B.W. du sang> négatif.

Leur soeur > B ‘

' sauf. pour le fond d’ceil qui

Melle T. Yaghini qui est normales

, du cous.34 cm. La forme de 1’obésité et des doigtsy -

ous

catricielles et au fond 4’ eils

intenses que celles de son
1 sur les clichés radiologiques du crane et
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3

mOntle une petlte Zzone de deco}oxatlcﬂl !nacula].le, qul OUIIalt et[e le
p

commencem ’ L
S ent d’une dégénérescence pigmentaire.”

RESULTAT

Ces deux fréres sont atteints du syndrome de L. M.B. :

tent la plupart de ses signes cardinaux : Ui SE présenc

I fies o ;

rétinite)p(i’:f;:;i—r )athYP::rophnj génitales 3 ) déficience mentales 4)

Jie manque» on Ia voi:(;P' lquet '5 ) caractére familiala et la polydacty-

Sk A eanmo:ins chez un de leurs proches parents. En
pparaitre les signes ophtalmologique de la rétinite

Igme
p “.ta][e Ch-ez lelll seeur qul SEInble etle nO[male da]ls e re

Trés .mteressante chez nos malades) ¢’est ’existence d’
. mus rotatoire et des pigmentations noiratres sur certaj "1“. Silnd
, cOl‘pS-. Malheureusement, un examen plus complet des ;:sla; égions - du
au Emmt de vue métabolique et le dosage ‘des stéroid . es.7 surtout
. pu étre fait chez eux & cause de 1’incoopération d« ides urinairess  n’a
et faute de laboratoires équipés a Ispahan, d’aut:: E:;:flts, d’une part,

SUMMARY AND RESULTS

; 9 : .
L T;::lesei1 of Laurence- Moon-Biedl syndrome are described in 2
, i .Ob y have 5 out of 6 cardinal symptoms of this Syndr;) e
e : : ‘ mei.e. :
5 ity »2) genital dystrophia, 3) retinitis pigmentosa 4)l
eficiencys 5) familial occurrenc? e
Besides: their only si .
: y sister has ocular si inni
- gns of beginni initi
- . ng of
ﬂ’P gment(')sz.i,and one of their relatives had polyd i BeLim
ek polydactylism and another
What ' is i i
e t;he (;lll‘lOllS dm these case is the coexistence of rotatory
ihguinal 2n e, yes and a peculiar dark discoloration of the axillar;
pubic regions: ressemblin is ni
o g -acanthosis nigricans.
. :g ; be another proof of the syndrome believed by some
o be the region of hypqphyse and hypothalamus

% Je remercie vi
udiams]en médecmevxver.neut MM M. Razavi, M. Naficy et -A. Nikpou
s observati ».qui ont bien voulu m'aider & préparer 1 e
S observations. et les photos des malades ’ R
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D’aprés trois malades présentés a notre Clinique Ophtalmolo-
gique de 1’Universités nous avons pu faire des observations

qui nous ont parues intéressantes et utiles a étre rapportées.

Maladie rare; n’ayant donné lieu qu’a une soixantaine de publi-
cations mondiales; curieuse par son évolution, et mystérieuse d’ori-
_gine, cette étrange affection débute en plein age adulte; elle est
toujours unilatérale. ;

Les symptomes subjectifs sont insignifiants: mais les signes objec—-
_tifs commencent par une déformation de la pupille; une atrophie prog-
_ ressive de Viris, ‘puis> des trous se forment par une disparition du

_ tissu irien et ’hypertension du globe oculaire Les traitements médicaux

et fistulisants ne peuvent empécher 1’évolution de cette maladie.

OBSERVATION. I

Mme Esmath Tahéri> 38 ans) de Bouroudjird, troisiéme enfant
d’une fraternité de six. Les fréres et les sceurs sont absolument dé-
pourvus de toutes les affections oculaires; et les parents; non consan-

uins» sont normaux. Notre malade a une santé robuste et ne présente

#) Travail de la Clinique Ophtalmologique de la Faculté de Médecine de
Téheran, ‘ ‘

Professeur d’Ophtalmologie 4 la Faculté de Médecine de Téheran,

(2) Professeur agrégé d’Ophtalmologie 4 la Faculté de Médecine de Téheran.




