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Localizarea bilaterală a retinoblastomului, pe lîngă posibilitatea apre­
cierii incidenţei, are o însemnătate şi în privinţa şanselor studietii carac­
terului acestuia. Caracterul ereditar al retinoblastomului, accentuat de o 
serie de autori (Leber 1937, Reese şi Dol.fuss 1949, Auvert 1953, Vancea 
1957, Păcurariu 1972) a devenit şi mai evident în urma progreselor în­
semnate de diagnostic şi de ti·atament care asigură supravieţuirea într-un 
număr mai mare al copiilor cu tumoare. 

Privind bilateralitatea retinoblastomului datele statistice prezintă o 
diversitate mare. Papolczy (1937) dă o proporţie de 18,5 °/0, Duke-Elder 
(1949) între 20 şi 30 °.o, Thiel şi colab. (1961) 33 %, Păcurariu şi colab. 
(1962) 41 %. In materialul Clinicii de oftalmologie din Tîrgu Mureş, în 
1971, bilateralitatea retinobastom . .ui--a ost observată în 20,7 %, majori-
tatea copiilor fiind in vîrstă d \ , 3-llliii:17;t.· 

Pînă ce în cazurile SP. ~a'c:l" .e~· ~~e Witp. a este între 18-25%, in 
cazurile familiale ea se .rj~ic ·Pf9~ ~~q:g-% l prima generaţie este de 
33 %, în a doua de 62 °/o,Lijr. • ~ei')\ . ~~0.~ ceste fapte arată că bi­
lateralitatea este o mam .:.. . . .~;~ o' ne r!1 i frecventă la generaţii 

succesive. . _Q / m ":; \ \.. • ~ . . 
In această ordme de 4;, ~-o/pt:: _ ~!!{~~a ~_ ~'faz de btlaterahtatea e~te 

vorba de metastaza tumo t.J>: e.1} a 1:1 oli;-l:tJ l?.f~lălalt, aceasta dovedm-
du-se prin observarea foart, fvt; '<ti htăt ·~'?Q~~ arii neoplasm ului in nervul 
optic şi în sistemului vascul~r 11Q,1ŞJ\~ -9m'S~ .... · aţie care sprijină verosimili­
tatea metastazării este aceea că ttmbare la ochiul congener, în dese ca­
zuri, apare cu luni sau cu ani mai tîrziu de la manifestarea ei la primul 
ochi Vogen 1965, Schappert şi colab. 1966. 

Majoritatea autorilor de azi, Fraru;ois 1958, Yoneda 1963, sint însă de 
părere că în caz de bilateralitate aste vorba de formarea simultană, multi­
insulară a tumorii la cei doi ochi şi nu de metastazarea ei. 

Pr.esupunerea aceasta este dovedită clinic şi histologic prin consta­
tarea mai multor focare tumorale la acelaşi ochi, şi din faptul că oftal­
moscopic, în caz de retinoblastom monolateral la ochiul congener, se văd 
focare retiniene suspecte pentru o leziune similară (Ree1e 1963, Fodor 
1968). 

Teng şi Katzian presupun că multiplicitatea focarelor se datoreşte in­
ducţiei factorului producător. 

Prima observaţie de caracter familial este a lui Lerch.e care a sem­
nalat retinoblastomul la trei copii din cei 7 aparţinînd unei singure fa­
milii. De Gauvea descrie primele cazuri de transmitere ereditară: doi 
copii din cei 7, ai unui bărbat, căruia i s-a enucleat un ochi pentru tu­
moare retiniană. Din aceste descrieri s-a adunat un material clinic vast 
care dovedeşte in multe cazuri apariţia familială a bolii, precum şi carac­
terul ereditar al ei. 
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Leber (1937) investighează 25 de familii, în care mai mulţi fr·aţi şi 
surori sufereau de această boală, iar Bel! studiind 36 de arbori genealogici, 
tumoarea retiniană o găseşte la mai multe generaţii. 

Do! fuss şi Auvert (1953) studiat 123 de cazuri publicate în literatura 
de specialitate, în care tumoarea a fost transmisă ereditar. Aceste cazuri 
totalizează 357 de tumori dintre care 172 bilaterale (49 ° o). 

!n literatura oftalmologică românească problema tumorilor retiniene 
familiale şi ereditare a fost studiată de P. Vancea (1957) de Felicia Mar­
gescu şi colab. (1962), Rodica Pop (1977) pe baza constatărilor personale. 

Apariţia glioamelor familiale în raport cu cele sporadice, care r·epre­
zintă majoritatea cazurilor observate (96 ° o), a fost studiată mai de aproape 
de Hemmes (1951) şi de Ree$e (1963). Cel din urmă găseşte o incidenţă 
familială de 3,92 °;o, faţă de cazurile sporadice, adică cazul în care nici o 
rudă a bolnaVl<!lui nu pare să fi avut tumoare şi părinţii aveau ochi nor­
mali. Incidenţă apropiată, 3,4 °'o, aminteşte şi Rodica Pop (1977). Evident 
că acest procentaj nu are decît o valoare relativă. In materialul clinicii din 
Tîrgu Mureş, 38 de observaţii, nu am pus în evidenţă caracterul familial 
al bolii. Pentru a obţine cifre valabile ar fi necesară cunoaşterea tuturor 
ascendenţilor, rudelor colaterale şi a descendenţilor retinoblastomatoşilor. 
ln această privinţă sint mai multe dificultăţi şi anume: cu tot tratamentul 
aplicat (chirurgical, radiologi ~ ~Etos) numărul cazurilor letale 
este însă tot ridicat şi într- '-'a~ 1&-u~:e1 ·a s-a născut un copil cu re­
tinoblastom t~ndinţa ~a li ~o/~ n~tei:lE ·e . e mare, pr·ecum_ şi an:ece:-
dentele cazunlor pubhca ~s}n rp -"l~t . e12 ru acest motrv m legatura 
cu un retinobl~stom ide y 1c , j 9 ră înt_r-o familie sepune 
problema: daca este un ~z .SpJ~ ~~c sl conshtute pnmul dmtt·-o 
serie familială. ~. 1 . - :::::- . 2 

Cazurile de retinobl &t,9 . ,
0 

a -"1 a ~~ ~""; t;ţ împărţi în trei categorii: 
1. Familii în antec :tt)ţ~e. C'ir:onh~. 'sl\WJ tinoblastom la părinţi sau 

la bunici. Nu sînt citate ca~is~t(-i:b']afa să fi sărit mai mult de o 
generaţie. ~ 

2. Familii in care mai mulţi fraţi sint atinşi fără ascendenti sau des­
cendenţi bolnavi. 

3. Bolnavi cu părinţi aparent sănătoşi însă purtători de gene morbide. 
In posesia datelor acumulate Mawas (1923) a dat prima formulare a 

legilor. transmiterii, după cum urmează: 
transmiterea poate să fie directă sau indirectă; 

- ea nu este legată de sex; 
- tumoarea monolaterală poate să fie bilaterală la descendenţi; 
- consanguitatea favorizează transmiterea; 
- cazurile monolaterale şi bilaterale pot să vruieze şi tumoarea poate 

să se asocieze cu anomalii congenitale (coloboame, microftalmie. miopie). 
Acest ultim caracteristic al bolii a fost constatat şi de Cernea şi colab. 
(1970). 

ln ultimii ani progresele obţinute in genetică, analiza a multor sute 
de cazuri a permis formularea anumitor consideraţiuni generale in pri­
vinţa procesului eredităţii retinoblastomului. ln acest sens sint impor­
tante lucrările lui Franceschetti (1956), Fraru;ois (1958), Reese (1969). 

Care este concepţia actuală despre ereditatea tumorilor retiniene în­
tîlnite la copii? 
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a) Se admite ereditatea bolii prin mutaţii de gene pe baza caracte­
rului ei bilateral, apariţia familială şi a frecvenţei mari la gemeni. 

b) Ereditatea tumorii retiniene nu este recesivă, cu toate că unii, ca 
Krause (1939), Hemmes (1951) admit recesivitatea în puţine cazuri, pentru 
a explica marea frecvenţă a cazurilor sporadice şi a celor familiale fără 
ascendenti şi descendenţi interesaţi. 

Existenţa numărului mare de cazuri sporadice. printre care se în­
cadrează şi cazurile studiate la clinica noastră se explică prin: 

- mortalitatea ridicată a copiilor cu retinoblastom, care nu permite 
să atingă virsta maturităţii sexuale; 

- penetraţia incompletă şi foarte variabilă a genei mutante şi a unei 
simple mutaţii somatice, ce nu se transmite la descendenţi. 

Localizarea genei mutante nu este cunoscută. iar datele literaturii de 
specialitate privind analiza cariotipului în retinoblastom nu sint conclu­
dente. Cernea şi colab. (1970) semnalează că neoplazia este mai frecventă 
la subiecţii cu unele anomalii congenitale de origine genetică: de 10 ori 
mai frecventă la copii cu sindrom Down. 

c) Tumoarea prezintă o ereditate autosomală dominantă, cîteodată 
iregulată. 

Schappert-Kimmijser (19~6~,..>S;te-de...l2_ărere că forma ereditară a re­
tinoblastomului nu este legat~~fţ\.!fOOlli!~g~.._grosolane ale cromozomilor. 
p~vind num~ru_l sau forma;I<;>N~~. 1 i(a ,â•fecţi~nii la generatii!: ur­
matoare depmzmd de locus~l · a IE:'l. -:pa-~: taţra a fost somatica. nu 

ţiunea se transmite dom· @. )1 · · · ce e:<l 7 de familii din litera-
se transmite la descendille .!J · ~ă\~i\i · i . % fectat şi gameţii. afec-

tura de specialitate in 71 ~ C9n~ma ';,:t~ m t~ a directă a bolii la ge­
neraţia următoare. ln sp 'i? ţcaf .91e 1 ~ · - ~rlant al eredităţii retino­
blastomului se pot cita cit V,a . · @ en'l:o ţş-)?a.tiJe : în cazul lui Towsend 
p939) ?Jem:ie. purtătoare f\1-i~~" ă Aft l e~~')i?nd ~ăs_ătorită de _două ori 
m famtln strame, a avut trei eof5i i>7fJ~ VJ,«?l;>J.~tomatoşt; In cazul lUI Lukens 
(1958) doi fraţi perfect sănătoş"l';-a căsăt'brit cu 2 femei neconsanguine 
şi ambele au avut copii cu retinoblastom. 

ln cazul publicat de Cecchi (1968) un bărbat a avut 2 copii retino­
blastomatoşi de la prima soţie, necesar purtătoare de gene. şi trei copii 
sănătoşi de la a doua soţie. ln cazul lui Masson (1926) s-au născut trei 
copii sănătoşi din primele două căsătorii, şi doi băieţi cu retinoblastom, un 
băiat normal din a treia căsătorie. 

d) Sexul nu are influenţă asupra caracterului ereditar al bolii. 
e) Un retinoblastomatos vindecat are 45 % şanse să aibe descendenţi 

vicioşi, dacă nu clinic, genotipic. 
f) Părinţii sănătoşi, care au avut un copil cu retinoblastom, au numai 

4-6 °/o şanse de a avea un al doilea copil atins. 
g) Părinţii aparent sănătoşi care au doi copii cu retinoblastom. sint 

necesar purtători de gene. 
Privind sfaturile genetice ce trebuie acordate familiilor în care s-au 

constatat retinoblastoame, acestea diferă de la caz la caz, după caracterul 
sporadic, familial al bolii. ln acest sens majoritatea autorilor acceptă con­
cepţia exprimată de Schappert-Kimmijser şi colab. (1966) privind atitu­
dinea oftalmologului în privinţa retinoblastomatoşilor vindecaţi: 
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1. Bolnavii vindecaţi de retinoblastom unilateral şi cu cazuri similare 
în familie, să nu aibă descendenţi, riscul de îmbolnăvire al acestora fiind 
mare (40 %). 

2. Bolnavii cu retinoblastom unilateral sporadic. vindecat au o şansă 
crescută de a avea descendenţi sănătoşi, deoarece numai 20 °i0 din aceştia 
prezintă mutaţii ereditare. 

3. Controlul periodic, regulat al foştilor bolnavi vindecaţi. al fraţilor 
şi surorilor, precum şi al descendenţilor acestora in primii 3-4 ani de 
viaţă este indicat. 

4. Tumorile bilaterale sînt in mod cert ereditare şi contraindică naş­
terile. 
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Sorit la redacţie: 4 februarie 1981 

F. Fodor 

PRESENT-DAY CONCEPTS REGARDING THE HEREDITY 
OF RETINAL Tl;MOURS IN CHILDREN 

According to the data in special literature and his own experience, the author 
has discussed the problem of bilateralism and the familial character of the retino­
blastoma. He underlines the heredilary character of the disease. and then he passes 
on to the presentation of the ways of transmission of the retinoblastoma in chil­
dren. He has drawn the conclusions regarding the physician's tasks as for giving 
genetic advice to those with retinoblastoma in their family. 
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