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SUMMARY
Laurence Moon Biedl Syndrome

Laurence Moon Biedl syndrome, an autosomal recessive dis-
order, characterized by retinitis pigmentosa, obesity, poli-
dactyly, hypogonadism and mental retardation. A 5.5 years
old male child was admitted to hospital because of pneumo-
nia. During his hospitalization, symtoms of night blindness
were detected. Retinitis pigmentosa was determined in his
visual examination. He had been operated because of poli-
dactyly in his infancy. Another 5 years old famale child was
taken to our clinic by convulsion. Obesity and polidactyly that
are cardinal features of Laurence Moon Biedl syndrome, were
recognized in her physical examination. Careful family histo-
ry and physical examination alerted us about a genetic disor-
der. In this study, on the basis of the consannguinity and the
Sfamilirity of the disorder, we reviewed Laurence Moon Biedl
syndrome by discussing these two case reports comparing to
the previous published literature.
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Laurence Moon Biedl (LMB) sendromu, otozomal
resesif gecen obezite, polidaktili, retinitis pigmentosa,
hipogonadizm ve mental retardasyonla karakterize bir
sendromdur (12),

OLGULAR

Olgu 1: E.D. 5.5 yasinda erkek cocuk. Ates yiiksekligi, oksii-
riik sikayeti ile poliklinigimize getirildi. Ozge¢misinde prena-
tal hikayesinde 6zellik yoktu, motor gelisiminde ikinci ayda
basini tuttugu, altinci ayda oturdugu, bir yasinda yiiriidiigii 68-
renildi. Yenidogan ve erken siit cocuklugu doneminde poli-
daktili icin opere olan hastanin isitmesinin normal oldugu an-
cak konusamadig: ifade edildi. Aralarma ikinci derece akraba
evliligi olan 35 yasindaki saglikli baba ile 30 yasindaki saglik-
I1 annenin birinci gebeliginden olan hastanin ikinci kardesi de
sag ve saglikli idi. Fizik muayenesinde agirlig: 25 kg (90

persentil), boyu 115 cm (50 persentil) ve viicut kitle indeksi %
95’in iizeri olarak tespit edildi. Kranyum yiize gére dispropor-
siyonel olarak daha biiyiik ve belirgindi. Burun kokii basik,
kulaklar1 kiiciik ve diisiik, her iki el ve ayak parmaklar1 genis,
kisa ve kalindi. Motor fonksiyonlar:1 normal olup, birkag
kelime disinda konusmadig1 ve sosyal gelisiminin geri oldugu
gozlendi. Dinlemekle her iki akcigerde krepitan raller duyul-
du. Kalp sesleri ritmik, ek ses, iifiiriim yoktu. Genital sistem
muayenesinde penisi 2.5 cm olarak olciiliip testisleri skrotum-
da, ancak kiiciik olarak palpe edildi. Laboratuvar tetkiklerinde
hemoglobin 11 g/dl, hematokrit % 34, beyaz kiire 16.000/mm’,
kirmmzi kiire 4.200.000/mny’, trombosit 200.000/mm?, C-reaktif
protein 90 mg/dl, glikoz, iire, kreatinin, elektrolit degerleri
normaldi. Eritrosit sedimantasyon hiz1 degerleri yarim saat ve
birinci saatlerde sirasiyla 50 ve 80 mm idi. Hemakiiltiirde
tireme olmadi. Tam idrar tahlili normaldi. PA akciger gra-
fisinde pnomonik infiltrasyon mevcuttu. PPD testi negatifdi.
Hastaya intravenoz sivi, kristalize penisilin ve aminoglikozit
tedavisi baglanildi. Ailesinin geceleri hastay1 tuvalete kaldir-
diginda goérmede zorluk cektigini bildirdiginden yapilan goz
konsiiltasyonunda fundus muayenesi retinitis pigmentosa ile
uyumlu idi. Odiometrik inceleme sonucu isitme fonksiyonu
normaldi. Yapilan IQ testi 50 idi. Uriner sistem ultrasono-
grafik incelemesinde bobrek boyutlari, parankim yapist nor-
mal olup testisler agisindan yapilan ultrasonografik ince-
lemede testis voliimii 3 ml olarak bulundu. Hastanin el ve
ayaklarinin, uzun ekstremitelerinin grafileri normal olarak
rapor edildi. DTPA ve DMSA renal sintigrafi sonuglari
normaldi. Genetik aragtirma planlandi.

Olgu 2: D.B. 5 yasinda kiz hasta. Ates ve havale gegirme si-
kayetleriyle poliklinigimize bagvuran hasta bir giin 6nce 6 kez
havale gecirmis. Iki giindiir atesi oldugu ailesi tarafindan ifade
edilen hasta tetkik ve tedavi amaciyla klini§imize yatirildi.
Daha 6nce havale gecirme Oykiisii olmayip prenatal, natal ve
postnatal donemde problemi yokmus. NSD ile 3800 g dogan
cocuk 6 aylikken oturmus, bir yasinda yiirtimiis. Gegirilmis
onemli bir hastalik, ameliyat yok, asilart tamamlanmig. Anne
30, baba 35 yasinda, 2 saglikli kardesi var. Anne ve baba
amca c¢ocuklari, ailede obezite, kardiovaskuler hastalik, di-
abet, havale gecirme oykiisii yok. Fizik muayenede aksiller
ates 37°C, nabiz 90/dk, ritmik, TA 100/60 mmHg, solunum
sayis1 20/ dk, boy 105 cm (50. persentil), kilo 23 kg (90. per-
sentil), viicut kitle indeksi 95. persentil iizerinde bulundu.
Suur agik, koopere, 6demi, ikteri, siyanozu, strialari, lenfade-
nopatisi yok, obez goriiniimlii (Resim 1). Turgor, tonus do-
gal. Solunum ve dolagim sisteminde patoloji saptanmadi. Sin-
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Resim 1.

dirim sisteminde karin serbest, defans, rebound yok, palpas-
yonla organomegali saptanmadi. Norolojik muayenede IR bi-
lateral pozitif, DTR normoaktif, meningeal irritasyon bulgusu
yok, konugma anne ve baba gibi beg kelime ile sinirli. Loko-
motor sistemde sag elde alt1 parmak var (Resim 2). Urogenital
sistem muayenesinde haricen dogal kiz ¢ocugu bulundu. La-
boratuar incelemelerinde; 16kosit 14.000 mm?®, eritrosit
3.986.000 mm’, hemoglobin 11.6 g/dl, hematokrit % 35.8,
MCV 80.5 fl, RDW % 13.7, trombosit 431.000 mm®, 16kosit
formiiliinde noétrofil % 50, lenfosit % 30, eozinofil %12, mo-
nosit % 8, eritrosit sedimantasyon hizi 26 mm/saat, CRP 12.9
mg/dl bulundu. Total kolesteroliin 220 mg/dl olmas1 disinda
rutin kan biyokimyasinda ve BOS biyokimyasinda patoloji
olmayan hastada idrar, kan, digski, BOS Kkiiltiirlerinde iireme
olmadi. Tam idrar tahlili ve 24 saatlik idrar bulgular1 normal-
di. Yapilan LP’de patoloji yoktu. TSH 2.28 mcgiu/ml, serbest
T3 3.30 pg/ml, serbest T4 1.42 ng/dl normal bulundu. FSH
1.74 m/u/ml (2.8-11.3) ve LH 0.12 m/u/ml (1.8-9.1) diisiik
tespit edildi. Akciger PA ve sella grafileri normal deger-
lendirilirken sag el-bilek grafisinde polidaktili goriildii. 1Q
hastada 60 olarak degerlendirildi, EEG’de hafif derecede yay-
gin organizasyon bozuklugu vardi. Pelvik ultrason inceleme-
sinde uterus 25x9x3 mm boyutlarinda ve hipoplazik olarak
degerlendirildi, iiriner sistem ultrasonografisinde patoloji sap-
tanmadi, DTPA ve DMSA renal sintigrafi sonug¢lart normal
bulundu. Go6z dibi muayenesinde retinitis pigmentosa bulgu-
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Resim 2.

suna rastlanmadi. Genetik arastirma planlandi.
TARTISMA

Hastalarimizin fiziki goriiniimii, persentilleri ve viicut
kitle indeksi ile desteklenen obesitesi, mental retardas-
yonu, olgu 1’de gece korliigii yakinmasi nedeni ile yapi-
lan g6z muayenesi sonucu retinitis pigmentosa tespit
edilmesi Laurence Moon Biedl sendromunu aklimiza
getirdi. Olgu 1’de kiiciik penis ve testis voliimii, olgu
2’de uterus boyutlart hipogonadizmi desteklemekte, her
iki olguda da polidaktilinin olmasiyla kardinal sempto-
moloji tamamlanmaktadir.

Norvec’te retinal distrofisi olan LMB sendromlu 44
cocukta yapilan arastirmada, gece korliigii semptom-
larinin yaklasik 4 yas civarinda, giindiiz gérme prob-
lemlerinin ise 6-7 yaslarda gozlendigi ifade edilirken,
okiiler tutulumun sendromda erken basladig1 ve gérme
acisindan prognozun kotii oldugu, fundus degisiklik-
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lerinin atipik ve degisken olabilecegine igaret edilmigtir
®). Olgu 1°de retinitis pigmentosa 5.5 yas gibi erken bir
donemde tespit edildi, olgu 2’de ise goriilmedi. Israil’de
1998 yilinda Masen ve ark.’nin yaptig1 calismada, aile
ici evliliklerinin oldugu ayni aileden LMB sendromlu
10 hastada vertebral, proksimal femur, tibia, tarsal
navikular, birinci me-tatarsal distal epifizlerde epifizyal
dizgenezi gosterilmistir 4. Hastalarimizda uzun ve kisa
kemik grafilerinde epifizyal dizgenezi saptanmadi.
Ancak, ayni ¢alismada sendromun kardinal bir bulgusu
olarak belirtilen genis besinci metatarsal veya
metakarpaldan tam bir altinct parmaga kadar degisen
varyantta olabilen polidaktili her iki hastamizda mev-
cuttu. Bulgaristan’da Sofya Universite Hastanesi Pedi-
atrik Nefroloji ve Hemodiyaliz Unitesinde yapilan
calismada, renal tutulumun en 6nemli ve en sik sempto-
munun polidipsi, poliiiri ve azalmis konsantrasyon
yetenegi olduguna dikkat ¢ekilmistir. Bu ¢ocuklarda son
donem bobrek yetersizligi gelisme riski-nin yiiksekligi
ve hemodiyaliz uygulandig: rapor edilmis-tir ). Hasta-
larimizin bu yakinmalar1 olmadig: gibi kan ve idrar
elektrolitleri, osmolariteleri de normaldi. 1997 yilinda
Ucar ve ark.’nin Pediatric Nephrology dergisinde
yayinlanan makalelerinde, renal tutulumlu LMB
sendromu olan 5 hastada intravendz piyelografinin tek
ya da cift tarafli kalisiyel kiintlesme gosterdigi belirtil-
mis olup, yasayan 4 hastanin iiciinde DTPA ile bobrek
sintigra-fisinde uzamis ve gecikmis konsantrasyon ile
gecikmis ekskreasyon, DMSA ile bir hastada renal
fokal skar izlenmistir. Renal semptomlu veya semptom-
suz tim LMB sendromu olgularinin renal anomaliler
acisindan deger-lendirilmesi gerektigi ve renal sinti-

grafinin 6zellikle hastalifin erken evresinde renal tutu-
lumun varligini belirlemek agisindan bir tani araci
olduguna isaret edilmistir ©). Hastalarimizin DMSA ve
DTPA sintigrafileri normaldi. Yine Norveg¢’te yapilan
baska bir calismada, LMB sendromu 14 hastada 6liimiin
genel popiilasyona gore daha erken yaslarda
gerceklestigi ve primer nedenin bobregin kistik
hastaligi, renal skleroz, renal yetersizlik, proteiniiri,
bobrek kokenli malign hipertansiyona bagl renal sebe-
bler oldugu vurgulanmistir. Renal tutulumun LMB
sendromlu kisilerde karakteristik oldugu ve beklenen
yasam siiresini kisalttig1 sonucuna vartlmistir (. Oto-
zomal resesif gecen bu nadir sendromu aile ici evlilik-
leri-nin ¢ok oldugu iilkemizde literatiirii inceleyerek
tekrar gbzden gegirmek amaciyla sunmayr uygun bul-
duk.
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