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Since the late thirties a syndrome has been progressively completing its description. It consists 
essentially in juvenile diabetes mellitus, diabetes insipidus, neurosensory hearing loss and optic 
atrophy. Neurosensory hearing loss, neurogenic bladder, autonomic dysfunction and hyperalan-
ineuria have been added. The syndrome is generally familial. 
Electrophysiologic and psychophysiological retinal studies have been done in these cases. Profound 
electrophysiological disturbance has been described. Cases under actual evaluation are presented. 
Physiopathologic processes remain a problem. The nature of the retinal affection is also open for 
discussion. 

On retrouve decrit depuis longtemps dans la litterature des associations variables de dia­
bete sucre (Albutt 1871, Waite et Beetham 1935, Shaw et Duncan 1958, Alstrom et al. 1959, 
Rose et al. 1966, Rorsmanet Soderstrom 1967, Najjar et Mahmud 1968), dysacousie et atrophie 
optique. A ces symptomes depuis une quinzaine d'annees s'ajoute un diabete insipide (Bretz 
et Baghdassarian 1970, Ikkos et al. 1970, Moore 1971, Sunder et al. 1972). Plus recemment 
encore Marquardt et Associes amplifient le tableau en y ajoutant trois elements: une dysfon-
ction autonomique, une dysfonction hypothalamo-pituitaire et une hyperalaninurie retrouves 
chez deux membres de la meme famille (Niemeyer et Marquardt 1972). 

II semble d'ailleurs que ce syndrome soit hereditaire. 
Nous desirons rapporter brievement 3 cas isoles d'une pathologie similaire. 
II ne s'agit que d'un bref rapport preliminaire soumis a la discussion de ce groupe de re­

cherche en vue de poser certaines questions sur les limites habituelles du syndrome et deuxie-
mement sur la nature de l'atteinte visuelle dans ces cas a la lumiere des cas rapportes. 

Cas 1 

Fillette de 15 ans chez qui on mentionne a l'age de 6 ans une baisse de vision avec atrophie optique 
bilaterale. A 14 ans, on decouvre la presence d'un diabete sucre et d'un diabete insipide necessitant 
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un traitement a l'insuline et a la pitressine. II y a baisse d'audition plus marquee pour les hautes fre­
quences. 

La vision est reduite aux formes grossieres en peripheric et le reflexe photomoteur pratiquement 
absent. On note un fin nystagmus. Aucun discernement des couleurs. La courbe d'adaptometrie 
est diminuee de 2 U.L. et reguliere. A l'ERG: le seuil de la reponse des cones est a 4 fois la normale 
de meme que celui des batonnets; les potentiels oscillatoires sont en nombre normal mais reduits 
en amplitude a 25% (Brunette 1972, 1973). 

L'histoire hereditaire rapporte la presence de diabete sucre dans la famille. Le pere, la mere 
et la soeur unique de la patiente sont normaux. 

Cas 2 

Jeune fille de 15 ans qui presente une perte de vision progressive ayant debute vers 6 ans, avec 
atrophie optique. Au meme moment on decouvre un diabete sucre. A l'age de 14 ans, on note la 
presence d'un diabete insipide, elle ne presente aucune dysacousie. 

L'acuite visuelle est reduite a compter les doigts. Elle ne discerne pas les couleurs aux tests cli-
niques. L'adaptometrie s'arrete a 1 U.L. au-dessus de la normale sans evidence de point alpha. L'ERG 
revele: une reponse des cones sensiblement normale; une elevation du seuil des batonnets a 8 fois 
la normale avec un retard correspondant de la reponse; les potentiels oscillatoires sont a la limite 
inferieure de la normale. 

II n'y a aucune histoire familiale et c'est une enfant unique. 

Cas 3 

11 s'agit d'un garcon de 16 ans qui presente lui aussi une baisse de vision depuis la debut de l'age. 
scolaire avec atrophie optique. Deux ans plus tard apparait un diabete sucre traite a l'insuline depuis. 
On a egalement note une dysacousie pour les sons aigus. II n'y a aucune evidence de diabete insipides 

L'acuite visuelle est reduite aux mouvements de la main. II n'y a aucun discernement des couleur 
aux tests cliniques. L'adaptometrie est aux limites de la normale. A l'ERG on note: seuil a la limite 
superieure de la normale pour les cones et les batonnets; les potentiels oscillatoires sont egalement 
sensiblement normaux. 

L'enfant a une soeur normale et on ne releve aucune histoire familiale pertinente. 

DISCUSSION 

II semble d'apres les cas rapportes dans la Iitterature que l'essentiel de cette association 
frequemment familiale soit le diabete sucre et insipide, l'atrophie optique et la dysacousie. 
Niemeyer et Marquardt (1972) rapportent 2 cas presentant, en plus de la dysfonction auto-
nomique, de la dysfonction hypothalamo-pituitaire et de l'hyperalaninurie. Avant eux, Wol­
fram (19....) avait rapporte dans 2 cas sur 4 d'une fratrie de 8, une vessie neurogene. II est 
possible que plusieures autres situations hereditaires aient amene ou ameneront d'autres 
associations. 

Le syndrome existe-t-il comme entite autrement qu'en association fortuite? II est pro­
bable que seuls les biochimistes du metabolisme pourront eventuellement le demontrer. 
Nos trois patients sont-ils des exemples du syndrome? Vraisemblablement oui, deux d'entre 
eux au moins presentant les quatre elements les plus constants du tableau clinique. L'absence 
d'histoire familiale n'est pas imputable etant donne les fratries. 

Comment interpreter les resultats des etudes psycho-physiques de la fonction visuelle? 
Niemeyer et Marquardt constatent une atteinte de l'acuite globale de la retine (vision et champs 
visuels). II existe une atteinte profonde de la vision des couleurs. Les valeurs terminales des 
courbes d'adaptation a l'obscurite sont elevees. 
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Les ERG sont interprets comme etant diminues pour la fonction cone. Chez nos trois 
patients, il y a baisse globale de l'acuite retinienne (acuite et champs visuels). La vision des 
couleurs est profondement atteinte. L'ERG est normal dans un cas (3). Pour le cas 1, les 
cones et surtout les batonnets sont touches avec atteinte serieuse des potentiels oscillatoires. 
Le cas 2 a des reponses de cones et des potentiels oscillatoires relativement normaux alors 
que les batonnets semblent touches. 

La perte fonctionnelle considerable de vision dans ce syndrome parait bien etre en relation 
avec I'atrophie optique (cas 3). Par ailleurs, on note des modifications ERG suggerant une 
atteinte retinienne diffuse, soit majoritairement des cones (Niemeyer et Marquardt) soit 
egalement des cones et des batonnets (cas 1) ou a dominante des batonnets (cas 2). Les mo­
difications des potentiels oscillatoires notees pourraient a la rigueur etre dues au diabete. 

Quoiqu'il en soit, on est peut etre justifie d'invoquer une degenerescence retinienne secon-
daire a I'atrophie optique chronique comme le font Niemeyer et Marquardt. II pourrait ce-
pendant exister des tableaux variables suivant les cas. II n'est pas exclu qu'il ne puisse exister 
des incidences d'atteintes proprement retiniennes. Ce ne serait pas une exception dans les 
chapitres de la surdite, des atteintes diencephaliques ou autres syndromes similaires. Alors 
il faudrait opter pour la coexistence d'une atrophie optique qui precede une atteinte diffuse 
des couches retiniennes, incluant les recepteurs. 
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