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El sindrome de Bardet-Bied| es un cuadro caracte-
rizado por obesidad, retraso mental, polidactilia, hi-
pogonadismo y trastornos visuales de herencia auto-
sémica recesiva. En caso de asociarse a trastornos
neurolégicos como paraparesia espastica, ataxia y
nistagmo se le designa como sindrome de Laurence-
Moon, con menor incidencia de polidactilia. Habi-
tualmente se considera al sindrome de Laurence-
Moon-Blied| (SLMB) como un conjunto de elemen-
tos de ambos sindromes, con una frecuencia variable
de los mismos '.

Diversos trabajos han puesto de manifiesto que los
enfermos con este complejo sindrémico tienen casi
en su totalidad algan tipo de afectacion renal, estruc-
tural o funcional ', y en un porcentaje variable se
ha apreciado una evolucién progresiva de la uremia.

En nuestra drea sanitaria hemos tenido oportunidad
de observar tres casos de este sindrome. Se trata de
dos pacientes femeninas de siete y veintidés afos y
de un varén de diez afos. Todos ellos presentaban
obesidad, polidactilia, retraso mental (menos acusa-
do en el varén) y trastornos visuales. S6lo el varén te-
nia hipogenitalismo (microrquidia y microfalia). Co-
mo manifestaciones anadidas este paciente tenfa una
enfermedad de Perthes de la que fue intervenido; |a
nina una poliposis nasal recurrente, marcha inestable
y antecedentes de subnormalidad en linea paterna, y
la mujer un nistagmo horizontal. Esta Gltima tenia un
hermano obeso y subnormal que no pudimos estu-
diar, y sus padres eran consanguineos (primos). Las
caracteristicas de los pacientes estan recogidas en la
tabla 1. o

Desde el punto de vista renal, el {imitado estudio
permitido por los familiares demostré insuficiencia
renal en todos, con evolucién terminal (IRT) en dos
de ellos, en el curso de dieciocho meses (caso 1) y
tres afios y medio (caso 2). La paciente de mayor
edad tenia una Crs de 3,5 mg/dl y seguimos su curso
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desde hace sélo seis meses. Ninguno tenia hiperten-
sion arterial (HTA). Dos de ellos tenian infecciones
urinarias recurrentes. La analitica elemental de orina
fue anodina en dos pacientes, y mostré6 microhema-
turia y proteinuria persistente de 1 gr/l en el otro
(caso 1), el cual también tenia niveles séricos algo
bajos de la fraccién C4 (18 mg/di) y elevados de IgM
(300 mg/dl). Existe constancia en los casos 1y 2 de
su incapacidad para concentrar la orina tras una
prueba de sed anos antes de tener contacto con no-
sotros cuando tenian funcién renal normal. Desde el
punto de vista radiolégico, al paciente del caso 1 se
le practicé una UIV en marzo de 1985 —cuando te-
nia un CICr de 67 ml/min/1,73 m?>— que demostré
una morfologia pielocalicial normal, siendo los rife-
nes de tamano y superficie normal, la eliminacién
era normal y la vejiga no tenfa anomalias ni residuo
posmiccional. Ecogrificamente no se observaron
quistes. En el caso 2 —no se hizo UIV por el grado
de uremia— se constaté ecograficamente una reduc-
cion bilateral del tamano renal sin otras peculiarida-
des, hecho ya advertido en otro centro cuando tenia
funcionalismo renal normal. A la paciente del caso 3
no se le ha podido estudiar hasta ahora siquiera so-
nogréficamente por reticencia familiar. En conjunto,
y con las limitaciones diagnésticas referidas, pode-
mos estimar clinicamente que dos pacientes tenian
una nefropatia de base intersticial, y el restante
(caso 1) probablemente glomerular (proteinuria, au-
sencia radioldgica de alteraciones caliciales o de otro
tipo, etc.) de curso rapido. .

De los dos pacientes que llegaron a IRT, el de me-
nor retraso mental (caso 2) fue finalmente incluido en
un programa de DPCA en otra ciudad a la que se
traslad6, presenté mal funcionamiento del catéter y
fallecié de forma brusca cuatro meses después. No se
autorizé la necropsia. La otra paciente (caso 1) tenfa
limitaciones fisicas y mentales insuperables y su fa-
milia desistié de iniciar un tratamiento sustitutivo.

Un amplio espectro de lesiones renales han sido
comunicadas en el SLMB '°. Radiolégicamente se ha
apreciado persistencia de lobulaciones fetales, tras-
tornos caliciales similares a los de la nefropatia por
analgésicos (cdlices deformados en maza, quisticos
y/o diverticulares) —no observados en el caso 1—,



SINDROME DE LAURENCE-MOON-BIEDL

Tabla I. Sindrome de Laurence-Moon-Bied! y nefropatia
Tr. visual Nefropatia
Caso Sexo/edad  Obesidad Retraso o jidactilia Hipogonad

: mental © Déficit Retinit. ERG Infecc. HTA Uremi
visual pigment.  alterado  urinaria rema

1 H/7 + ++ +2 - + - -+ + - +
Exitus

2 V/10 + + +2 + + + ND - - +
DPCA
Exitus

3 H/22 ++ ++ + - + + ND + - +

H = Hembra. V = Varén. ERG = Electrorretinograma. a = Sindactilia asociada. ND' = No determinado.

quistes, y raramente reflujo vesicoureteral; histolégi-
camente, lesiones tubulointersticiales (fibrosis, dilata-
ciones tubulares quisticas, displasia) y glomerulares
(proliferacién mesangial, glomeruloesclerosis); fun-
cionalmente, trastornos de concentracién y acidifica-
cién urinaria, y aminoaciduria. HTA ha sido hallada
en el 50 % de los casos > 4, e infecciéon urinaria en
un porcentaje similar. El deterioro de la funcién renal
abocando a IRT se ha citado en un porcentaje del 15
al 55 % 3. En la experiencia mas amplia, de 20 ca-
sos?, la incidencia menor fue atribuida a la detec-
cién precoz de los mismos por medio de una consul-
ta oftalmolégica. Esta circunstancia permite poner de
relieve la importancia de un control precoz y conti-
nuado de estos pacientes con objeto de prevenir o
frenar en lo posible la evolucién de la nefropatia aso-
ciada. En nuestra experiencia todos los casos desa-
rrollaron una progresién de la uremia, dos de ellos
hasta IRT pese al control dietético, y de las infeccio-
nes urinarias.

La inclusién de estos enfermos en programas de
didlisis puede considerarse individualmente en caso
de conjugarse un minimo de colaboracién fisica y

psiquica (valia visual, retraso mental no acusado) con
el apoyo familiar ' > . Apenas existe experiencia en
trasplante renal 3.
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