
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
familirity 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 geçen obezite, polidaktili, retinitis pigmentosa,
hipogonadizm ve mental retardasyonla   karakterize bir
sendromdur (1,2).

OLGULAR

Olgu 1: E.D. 5.5 yafl›nda erkek çocuk. Atefl yüksekli¤i, öksü-
rük flikayeti ile poliklini¤imize getirildi. Özgeçmiflinde prena-
tal hikayesinde özellik  yoktu, motor gelifliminde ikinci ayda
bafl›n› tuttu¤u, alt›nc› ayda oturdu¤u, bir yafl›nda yürüdü¤ü ö¤-
renildi. Yenido¤an ve erken süt çocuklu¤u döneminde poli-
daktili için opere olan hastan›n iflitmesinin normal oldu¤u an-
cak konuflamad›¤› ifade edildi. Aralar›na ikinci derece akraba
evlili¤i olan 35 yafl›ndaki sa¤l›kl› baba ile 30 yafl›ndaki sa¤l›k-
l›  annenin birinci gebeli¤inden olan hastan›n ikinci kardefli de
sa¤ ve sa¤l›kl› idi. Fizik muayenesinde a¤›rl›¤› 25 kg (90

persentil), boyu 115 cm (50 persentil) ve vücut kitle indeksi %
95’in üzeri olarak tespit edildi. Kranyum yüze göre dispropor-
siyonel olarak daha büyük ve belirgindi. Burun kökü bas›k,
kulaklar› küçük ve düflük, her iki el ve ayak parmaklar› genifl,
k›sa ve kal›nd›. Motor fonksiyonlar› normal olup, birkaç
kelime d›fl›nda konuflmad›¤› ve sosyal gelifliminin geri oldu¤u
gözlendi. Dinlemekle her iki akci¤erde krepitan raller duyul-
du. Kalp sesleri ritmik, ek ses, üfürüm yoktu. Genital sistem
muayenesinde penisi 2.5 cm olarak ölçülüp testisleri skrotum-
da, ancak küçük olarak palpe edildi. Laboratuvar tetkiklerinde
hemoglobin 11 g/dl, hematokrit % 34, beyaz küre 16.000/mm3,
k›rm›z› küre 4.200.000/mm3, trombosit 200.000/mm3, C-reaktif
protein 90 mg/dl, glikoz, üre, kreatinin, elektrolit de¤erleri
normaldi. Eritrosit sedimantasyon h›z› de¤erleri yar›m saat ve
birinci saatlerde s›ras›yla 50 ve 80 mm idi. Hemakültürde
üreme olmad›. Tam idrar tahlili normaldi. PA akci¤er gra-
fisinde pnömönik infiltrasyon mevcuttu. PPD testi negatifdi.
Hastaya intravenöz s›v›, kristalize penisilin ve aminoglikozit
tedavisi bafllan›ld›. Ailesinin geceleri hastay› tuvalete kald›r-
d›¤›nda görmede zorluk çekti¤ini bildirdi¤inden yap›lan göz
konsültasyonunda fundus muayenesi retinitis  pigmentosa ile
uyumlu idi. Odiometrik inceleme sonucu iflitme fonksiyonu
normaldi. Yap›lan IQ testi 50 idi. Üriner sistem ultrasono-
grafik incelemesinde böbrek boyutlar›, parankim yap›s› nor-
mal olup testisler aç›s›ndan yap›lan ultrasonografik ince-
lemede testis volümü 3 ml olarak bulundu. Hastan›n el ve
ayaklar›n›n, uzun ekstremitelerinin  grafileri normal olarak
rapor edildi. DTPA ve DMSA renal sintigrafi sonuçlar›
normaldi. Genetik araflt›rma planland›.

Olgu 2: D.B. 5 yafl›nda k›z hasta. Atefl ve havale geçirme fli-
kayetleriyle poliklini¤imize baflvuran hasta bir gün önce 6 kez
havale geçirmifl. ‹ki gündür atefli oldu¤u ailesi taraf›ndan ifade
edilen hasta tetkik ve tedavi amac›yla klini¤imize yat›r›ld›.
Daha önce havale geçirme öyküsü olmay›p prenatal, natal ve
postnatal dönemde problemi yokmufl. NSD ile 3800 g do¤an
çocuk 6 ayl›kken oturmufl, bir yafl›nda yürümüfl. Geçirilmifl
önemli bir hastal›k, ameliyat yok, afl›lar› tamamlanm›fl. Anne
30, baba 35 yafl›nda, 2 sa¤l›kl› kardefli var. Anne ve baba
amca çocuklar›, ailede obezite, kardiovaskuler hastal›k, di-
abet, havale geçirme öyküsü yok. Fizik muayenede aksiller
atefl 37°C, nab›z 90/dk, ritmik, TA 100/60 mmHg, solunum
say›s› 20/ dk, boy 105 cm (50. persentil), kilo 23 kg (90. per-
sentil), vücut kitle indeksi 95. persentil üzerinde bulundu.
fiuur aç›k, koopere, ödemi, ikteri, siyanozu, strialar›, lenfade-
nopatisi yok, obez görünümlü (Resim 1). Turgor, tonus do-
¤al. Solunum ve dolafl›m sisteminde patoloji saptanmad›. Sin-
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dirim sisteminde kar›n serbest, defans, rebound yok, palpas-
yonla organomegali saptanmad›. Nörolojik muayenede IR bi-
lateral pozitif, DTR normoaktif, meningeal irritasyon bulgusu
yok, konuflma anne ve baba gibi befl kelime ile s›n›rl›. Loko-
motor sistemde sa¤ elde alt› parmak var (Resim 2). Ürogenital
sistem muayenesinde haricen do¤al k›z çocu¤u bulundu. La-
boratuar incelemelerinde; lökosit 14.000 mm3, eritrosit
3.986.000 mm3, hemoglobin 11.6 g/dl, hematokrit % 35.8,
MCV 80.5 fl, RDW % 13.7, trombosit 431.000 mm3, lökosit
formülünde nötrofil % 50, lenfosit % 30, eozinofil %12, mo-
nosit % 8, eritrosit sedimantasyon h›z› 26 mm/saat, CRP 12.9
mg/dl bulundu. Total  kolesterolün 220 mg/dl olmas› d›fl›nda
rutin kan biyokimyas›nda ve BOS biyokimyas›nda patoloji
olmayan hastada idrar, kan, d›flk›, BOS kültürlerinde üreme
olmad›. Tam idrar tahlili ve 24 saatlik idrar bulgular› normal-
di. Yap›lan LP’de patoloji yoktu. TSH 2.28 mcg›u/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) düflük
tespit edildi. Akci¤er PA ve sella grafileri normal de¤er-
lendirilirken sa¤ el-bilek grafisinde polidaktili görüldü. IQ
hastada 60 olarak de¤erlendirildi, EEG’de hafif derecede yay-
g›n organizasyon bozuklu¤u vard›. Pelvik ultrason inceleme-
sinde uterus 25x9x3 mm boyutlar›nda ve hipoplazik olarak
de¤erlendirildi, üriner sistem ultrasonografisinde patoloji sap-
tanmad›, DTPA ve DMSA renal sintigrafi sonuçlar› normal
bulundu. Göz dibi muayenesinde retinitis pigmentosa bulgu-

suna rastlanmad›. Genetik araflt›rma planland›.

TARTIfiMA

Hastalar›m›z›n fiziki görünümü, persentilleri ve vücut
kitle indeksi ile desteklenen obesitesi, mental retardas-
yonu, olgu 1’de gece körlü¤ü yak›nmas› nedeni ile yap›-
lan göz muayenesi sonucu retinitis pigmentosa tespit
edilmesi Laurence Moon Biedl  sendromunu akl›m›za
getirdi. Olgu 1’de küçük penis ve testis volümü, olgu
2’de uterus boyutlar› hipogonadizmi desteklemekte, her
iki olguda da polidaktilinin olmas›yla kardinal sempto-
moloji tamamlanmaktad›r.

Norveç’te retinal distrofisi olan LMB sendromlu 44
çocukta yap›lan araflt›rmada, gece körlü¤ü semptom-
lar›n›n yaklafl›k 4 yafl civar›nda, gündüz görme prob-
lemlerinin ise 6-7 yafllarda gözlendi¤i ifade edilirken,
oküler tutulumun sendromda erken bafllad›¤› ve görme
aç›s›ndan prognozun kötü oldu¤u, fundus de¤ifliklik-

Resim 1. Resim 2.
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lerinin atipik ve de¤iflken olabilece¤ine iflaret edilmifltir
(3). Olgu 1’de retinitis pigmentosa 5.5 yafl gibi erken bir
dönemde tespit edildi, olgu 2’de ise görülmedi. ‹srail’de
1998 y›l›nda Masen ve ark.’n›n yapt›¤› çal›flmada, aile
içi evliliklerinin oldu¤u ayn› aileden LMB sendromlu
10 hastada vertebral, proksimal femur, tibia, tarsal
navikular, birinci me-tatarsal distal epifizlerde epifizyal
dizgenezi gösterilmifltir (4). Hastalar›m›zda uzun ve k›sa
kemik grafilerinde epifizyal dizgenezi saptanmad›.
Ancak, ayn› çal›flmada sendromun kardinal bir bulgusu
olarak belirtilen genifl beflinci metatarsal veya
metakarpaldan tam bir alt›nc› parma¤a kadar de¤iflen
varyantta olabilen polidaktili her iki hastam›zda mev-
cuttu. Bulgaristan’da Sofya Üniversite Hastanesi Pedi-
atrik Nefroloji ve Hemodiyaliz Ünitesinde yap›lan
çal›flmada, renal tutulumun en önemli ve en s›k sempto-
munun polidipsi, poliüri ve azalm›fl konsantrasyon
yetene¤i oldu¤una dikkat çekilmifltir. Bu çocuklarda son
dönem böbrek yetersizli¤i geliflme riski-nin yüksekli¤i
ve hemodiyaliz uyguland›¤› rapor edilmifl-tir (5). Hasta-
lar›m›z›n bu yak›nmalar› olmad›¤› gibi kan ve idrar
elektrolitleri, osmolariteleri de normaldi. 1997 y›l›nda
Uçar ve ark.’n›n Pediatric Nephrology dergisinde
yay›nlanan makalelerinde, renal tutulumlu LMB
sendromu olan 5 hastada intravenöz piyelografinin tek
ya da çift tarafl› kalisiyel küntleflme gösterdi¤i belirtil-
mifl olup, yaflayan 4 hastan›n üçünde DTPA ile böbrek
sintigra-fisinde uzam›fl ve gecikmifl konsantrasyon ile
gecikmifl ekskreasyon, DMSA ile bir hastada renal
fokal skar izlenmifltir. Renal semptomlu veya semptom-
suz tüm LMB sendromu olgular›n›n renal anomaliler
aç›s›ndan  de¤er-lendirilmesi gerekti¤i ve renal sinti-

grafinin özellikle hastal›¤›n erken evresinde renal tutu-
lumun varl›¤›n› belirlemek aç›s›ndan bir tan› arac›
oldu¤una iflaret edilmifltir (6). Hastalar›m›z›n DMSA ve
DTPA sintigrafileri normaldi. Yine Norveç’te yap›lan
baflka bir çal›flmada, LMB sendromu 14 hastada ölümün
genel popülasyona göre daha erken yafllarda
gerçekleflti¤i ve primer nedenin böbre¤in kistik
hastal›¤›, renal skleroz, renal yetersizlik, proteinüri,
böbrek kökenli malign hipertansiyona ba¤l› renal sebe-
bler oldu¤u vurgulanm›flt›r. Renal tutulumun LMB
sendromlu kiflilerde karakteristik oldu¤u ve beklenen
yaflam süresini k›saltt›¤› sonucuna var›lm›flt›r (7). Oto-
zomal resesif geçen bu nadir sendromu aile içi evlilik-
leri-nin çok oldu¤u ülkemizde literatürü inceleyerek
tekrar gözden geçirmek amac›yla sunmay› uygun bul-
duk.
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