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OZET:

Laurence-Moon-Biedl sendromu ekstremite
patolojileri, ilerleyici retinal distrofi, bobrek
tutulumu, sismanlik, mental retardasyon,
hipogonadizm ile karakterize otozomal resesif
gecisli nadir bir hastaliktir. Ug aylik erkek hastanin
muayenesinde, atipik yiiz goriiniimii, burun kokii
basikligi, sag elde 7 parmak, sol el ve her iki ayakta
6 parmak, iki tarafli bobrek parankim hastaligi,
koriyoretinal atrofisi saptandi. Soygecmisinde 8
vasindaki ablasinin Laurence-Moon-Bied!
Hastaligin erken donemde otolaringolojik, isitme,
dis ve konusma patolojileri yoniinden
degerlendirilmesi hastalarda uzun dénemde
olusabilecek kalict bozukluklar: azaltacaktir.
Bu olgu, ayni ailenin 2. cocugunda saptandigindan,
hastaligin otozomal resesif gecisini, akraba
evliliginin yaratabilecegi sorunlari ve genetik
danismanin onemini vurgulamak icin sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Laurence-Moon sendromu,
polidaktili, retina displazisi

ABSTRACT:
Laurence Moon Biedl Syndrome: a-case report

Laurence-Moon-Biedl syndrome is a rare,
genetically autosomal recessive disorder,
characterized by progressive retinal dystrophy,
polydactyly, obesity, hypogonadism, mental
retardation, and renal dysfunction. A-3-months old
boy with atypical face, depressed nose bridge, 7
fingers on the right hand and 6 on the left hand
and the feet accompanied by bilateral renal
parenchymal disease and chorioretinal atrophy.
He had a 8-years old sister who was diagnosed as
Laurence-Moon-Biedl syndrome and was under
follow-up. Early detection of otolaryngologic,
audiologic, dental and speech pathologies will
decrease the long-term morbidities of patients.
This case is reported, as it is the second case in
the family, to focus on its autosomal recessive
inheritance, the importance of genetic counselling
and unwanted results of consanguinity.

Key words: Laurence-Moon syndrome, polydactyly,
retinal dysplasia

GIRIS

Laurence-Moon-Biedl sendromu
ekstremite patolojileri, ilerleyici retinal distrofi,
bobrek tutulumu, sismanlik, mental
retardasyon, hipogonadizm varlig: ile
tanimlanmis, otozomal resesif gegisli nadir bir
hastaliktir(1).Literatiirde Bardet-Biedl,
Laurence-Moon, Laurence-Moon-Biedl ve
Laurence-Moon-Bardet-Biedl sendromu
seklinde isimlendirmeler vardir. Ik olarak
1866’da Laurence ve ark.(2) g6z bulgularini
bir ailede tanimlamistir. Bardet-Biedl ve
Laurence-Moon sendromlarinin farkli antiteler
oldugu 1982 yilinda tanimlanmistir(3). Bardet-
Biedl sendromu teshisi konabilmesi i¢in 1989
yilinda bes ana bulgu: retinal distrofi, sismanlik,
polidaktili, mental retardasyon ve hipogo-
nadizm olmas1 gerektigi vurgulanmistir (4).
En dogru tanimin Laurence-Moon-Bardet-

Biedl sendromu oldugu ya da polidaktili-
obesite-bobrek-goz sendromu gibi tanimlayict
bir ismin daha dogru olacagi 6nerilmistir(5).
Laurence-Moon-Biedl sendromu ayni ailenin
2. ¢ocugunda da saptandigindan, hastaligin
otozomal resesif gecisini, akraba evliliginin
yaratabilecegi sorunlari ve genetik danismanin
onemini vurgulamak icin sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Ug aylik erkek hasta oksiiriik, hirilt:
sikayetleri ile hastanemiz acil servisine
basvurdu. Akut bronsiyolit teshisi ile
bronkodilator tedavisi almak {izere hastaneye
yatirildi. Aralarinda 1+'b0 akraba evliligi olan
anne ve babanin 2. cocuguydu. Sezeryan ile
35 haftalik prematiire olarak 2650 gr dogmustu.
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Prematiirelik ve eslik eden anomaliler

nedeniyle yenidogan yogun bakim servisinde
izlenmis ve iki tarafli kronik piyelonefrit
nedeniyle de ¢cocuk nefroloji polikliniginde
takibe alinmisti. Sekiz yasinda ablasinin
Laurence-Moon-Biedl sendromu tanisi ile
cocuk endokrine polikliniginde takip edildigi
ogrenildi. Aileye ilk ¢ocuklarindan sonra
genetik danismanlik verilmemis ancak 2.
cocuklarindan sonra 6nerilen genetik takibe
aile gitmemisti.
Fizik muayenesinde atesi 36,6° C, solunum
say1st 55/dk, nabiz 140/dk, kilo 8100 gr (>97p),
boy 61 cm (75p), bas ¢evresi 40,5 cm (50p),
atipik yliz gériinlimii, burun koki basikligi,
sag elde 7 parmak, sol el ve her iki ayakta 6
parmak mevcuttu. Solunum seslerinde
ekspiryum uzunlugu ve krepitan raller,
kardiyolojik muayenesinde 1/6 sistolik {ifiirliim
saptandi. Genitoiiriner sistem ve diger sistem
muayeneleri dogaldi. Kriptoorsidi saptanmadi.
Tam kan sayimi normal, CRP 0,3 mg/dl idi,
akciger grafisinde havalanma fazlalig1 izlendi.
Hastamizin genel goriiniimi, el, ayaktaki
polidaktili, yliz goriiniimii Resim 1, 2 ve 3’de
goriilmektedir.
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Aile, hastamizin 8 yasindaki ablasinin
resminin ¢ekilmesine izin vermediginden onun
resmini ekleyemedik.Yenidogan doneminde
yapilan ekokardiyografide kii¢lik ventrikiiler
septal defekt, hafif pulmoner darlik saptanan
hastanin tekrarlanan ekokardiyografisi normal
bulundu. Kranial ultrasonografide frontal
hornlarin belirgin saptanmasi tizerine ¢ekilen
kranial tomografi normal olarak degerlendirildi.
Batin ultrasonografisinde bobrek parankim,
sinus ayirimi yapilamadi, sag uzun aks 41 mm,
sol uzun aks 39 mm saptandi. Ter testi, tiroid
fonksiyon testleri normal bulunan hastanin
yapilan gz muayenesinde koriyoretinal atrofi
saptandi. Hasta ¢cocuk endokrinoloji, genetik
ve ¢ocuk nefroloji uzmani tarafindan takip
edilmek tizere taburcu edildi. Tekrarlayan
gebeliklerde hastaligin yineleyebilecegi bilgisi
aileye verildi. Bu vakanin sunulmasi ve
resimlerinin yayinlanabilmesi i¢in vakanin
ailesinden bilgilendirilmis olur alindi.

TARTISMA

Hastamiza atipik yiiz goriinlimii, burun
koki basikligi, sag elde 7, sol el ve her 2
ayakta 6 parmak varligi, iki tarafli kronik
piyelonefrit, koriyoretinal atrofi ve konjenital
kalp hastalig1 bulgular1 ile Laurence-Moon-
Biedl sendromu tanis1 konuldu. Sendromun
ayiricl tanisinda polikistik bobrek, karaciger
hastaliklari, nefronofitizis, , McKusick-
Kaufman sendromu diistiniilmelidir(1).
Hastaligin gozle ilgili patolojileri strabismus,
nistagmus, retinitis pigmentoza, katarak, renk
korlugi, optik atrofi, makiiler 6dem ve
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retinal distrofi saptanmigken, sadece 2 hastada
retinitis pigmentosa tespit edilmistir(4). Bizim
vakamizda, optik disk dogal bulunurken,
koriyoretinal atrofi tespit edilmistir.
Postaksiyel polidaktili hastalarin %58’ inde,
ellerde brakidaktili %50 oraninda bildirilmistir
(1). Ekstremitelerde tek aksesuar parmak sadece
tek el ya da ayakta olabilirken, tiim ekstre-
mitelerde de %21 oraninda goriilmiistiir. Ayrica
kisa, genis parmaklar, 5. parmakta klinodaktili,
sindaktili ve proksimal yerlesimli bagparmak
da bildirilmistir(5). Hastamizda 4 ekstremitede
polidaktili mevcut idi. Hastalarin %83 iinde
sismanlik saptanirken, biiyiik ¢ogunlugunda
boy persentili 50’nin altinda bulunmustur(1).
Bizim hastamizin kilosu >97p iken, boyu 75p
degerindeydi. Postpubertal vakalarin %72’si
fazla kilolu ve okul cagi ¢ocuklarin da
%62’sinde 6grenme giicliigii vardir(5). Mental
retardasyonlu olgularin %77 sinde verbal
zeka, IQ (Intelligence Quotient)<'3f79
bulunmustur(1). Hastaligin bobrek tutulumu
son donem bobrek yetmezliginden, kaliseal
kist, idrar konsantrasyon defekti, bobrek tasi,
piyelonefrit, displastik bobrekler, unilateral
agenezi, hidronefroz, atnal1 bobrek, bobrek
kortikal kayba kadar degisen formlarda
saptanabilir (1,5,6). Hastalarin yarisinda
hipertansiyon saptanmistir(6). Hastamizda
kronik piyelonefrit mevcuttu. Kisa penis, kiigtik
testisler ile karakterize hipogonadizm hastalarin
%88’inde gozlenmistir(1). Kadinlarda ikincil
cinsiyet karakteristikleri normal gelisimini
gosterirken, menstrual diizensizlikler siktir(1,4).
Ug aylik erkek hastanizda dis genital organlar
normal olarak degerlendirildi. Daha az siklikla
da astim, konusma bozukluklari, dis patolojiler,
isitme kaybi, hipertelorizm, uzun filtrum, ince
tist dudak, konjenital kalp hastaliklari, diabetes
mellitus gibi 6zellikler de bildirilmistir(5).
Literatiirde bildirilmis vakalarin bulgularinda
cok genis heterojenite vardir. Ozer ve ark.’nin
(7) takip ettigi 6 vakanin hepsinde sismanlik,
mental retardasyon varken, retinal bozukluklar
5’inde, bobrek tutulumu 2’sinde, polidaktili ise
hastalarin 3 tanesinde mevcuttu. Suudi
Arabistanda ¢ocuk endokrinoloji polikliniginde
takip edilen 52 sisman hastadan sadece 1 (%1,9)
tanesine LMBS teshisi konulmustur(8).
Hastaliga teshis konuldugunda ortalama yas 9,
sismanligin belirginlesmesi 2-3 yas ve retinal
dejenerasyon bulgularinin barizlesmeside 8,5
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yas olarak belirtilmistir(1,5). Erken tani ile
infertilite, kriptoorsidizm zemininde
geligsebilecek testikiiler kanser, bobrek
yetmezligi gibi morbiditeler 6nlenebilir. Erken
donemde otolaringolojik, isitsel, dis ve konusma
patolojileri yoniinden degerlendirilmesi, mental
retardasyon acgisindan 6zel egitim verilmesi
hastalarda goriilebilecek uzun dénem kalici
bozukluklar1 azaltacaktir. Otosomal resesif
gecisli olmasindan dolay: ailelere genetik
danigsmanlik verilmeli ve hastaligin
yineleyebilecegi konusunda aileler
bilgilendirilmelidir.

KAYNAKLAR

1- Jones KL. Miscellaneous Syndromes, Bardet-
biedl Syndrome. In: Hummel T, eds. Smiths
recognizable patterns of human malformation. 6th
ed. Philadelphia: Elsevier Inc.; 2006. p. 676-7.

2- Laurence JZ, Moon RC. Four cases of “retinitis
pigmentosa”occurring in the same family, and
accompanied by general imperfections of
development. Ophthalmol Rev 1866,2:32-41.

3- Schachat AP, Maumenee [H. Bardet-Biedl
syndrome and related disorders. Arch Ophthalmol
1982;100(2):285-8.

4- Green JS, Parfrey PS, Harnett JD, Farid NR,
Cramer BC, Johnson G, et al. The cardinal
manifestations of Bardet-Biedl syndrome, a form
of Laurence-Moon-Biedl syndrome. N Engl J Med
1989:321(15):1002-9.

5- Beales PL, Elcioglu N, Woolf AS, Parker D,
Flinter FA. New criteria for improved diagnosis of
Bardet-Biedl syndrome. results of a population
survey. J Med Genet. 1999;36(6):437-46.

6- Harnett JD, Green JS, Cramer BC, Johnson G,
Chafe L, McManamon P, et al. The spectrum of

renal disease in Laurence-Moon-Biedl syndrome.
N Engl J Med 1988,319(10):615-8.

7- Ozer G, Yiiksel B, Siileymanova D, Alhan E,
Demircan N, Onenli N. Clinical features of Bardet-
Biedl syndrome. Acta Paediatr Jpn. 1995;37(2):233-
6.

8- Al Herbish AS, Al Jurayyan N, Olasope A,
Abdullah AM, Al Nuaim AA. Childhood obesity:
Referred cases to a tertiary health center in Riyadh,
Saudi Arabia.Saudi J Gastroenterol 1999;5(2):85-
88.

-159-






