LAURENCE-MOON-BARDET-BIEDL SENDROMU

OZET

Dr.Kamil Tanyeri (%)

Dogustan polidaktili, sindaktili, sonradan ortaya c¢ikan obezite,
 mental gerilik, boy kisaligi ve retinitis pigmentoza bulgulart ile 7 yasmda
bir erkek ¢ocukta tipik bir laurence-Moon-Bardet-Bied]  sendromu
takdim edildi. Sendromun cesitli dzellikleri tartisildr ve ilgili literatiir

gozden gecirildi.

GIRiS

Laurence-Moon-Bardet-Biedl send-
romu polidaktili, sindaktili, obezite,
mental gerilik, boy kisaligi ve retinitis
pigmentoza ile karakterize bir hastalik-
tir. flk defa Laurance ve Moon tarafin-
dan 1866 da bir aileinin doért ferdinde ge-
lisme geriligi ve rentinitis pigmentoza
rapor edilmistir (1) Sonradan Bardet,
sendromda polidaktilinin beraber bulun-
dugunu (2), Biedl de ailevi gegis goster-
digini (3) bildirmislerdir.

Ender goriillmesine ragmen bu konu-
da pek gok yerli yaymna rastlanmaktadir
(4-12). Biz Klinigimizde tesbit ettigimiz
bir vakayr Bolgemizde ilk vaka olmast
nedeni ile yayinlanmay: uygun bulduk.

VAKA TAKDIMIi

L.T. (Protokol 456-1971): Yedi ya-
sinda erkek ¢ocufu sigmanlik, gdrme
bozuklugu, el ve ayak parmaklarinin alti-

sar adet olmasi ve ¢ok yeme sikdyetleriy-
le yatirildi. Hik8yesinden 28 yagindaki

“anne ve 35 yagindaki babanin ikinci ¢o-

cugu oldugu, 1,5 yaginda yiiriidiigl, bir
yildir iyi gérmediginin farkina varildigi,
anne ve babanin kardes ¢ocuklari oldugu
grenildi. '

Fizik muayenede ;: Agirlik 33 kg.
(% 97), boy 111 cm. (% 3), TA 115/80
mmHg., bag cevresi 52 cm., karin ¢evresi
77 cm., kulag 111 cm., alt ekstremite 54
cm. Deri alt1 yag dokusu artnug, sisman
goriinlimli ve geri zekali bir ¢ocuktu
(Resim 1). Alt ve iist ekstremitelerde al-
tigar parmak mevcuttu. Sol elde altinct
parmak 2 tirnakli idi (Resim 2,3).

Testisler skrotumda idi. Norolojik
muayene dahil diger sistemik muayeneler
normaldi. Rontgende el ve ayaklarda po-
lidaktili diginda bir patoloji tesbit edile-
medi. Ust ve alt ekstremitelerde her iki
el ve ayaklarda beginci metatarstan ¢rkan’

(x) Atatirk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghg ve Hastaliklar1 Klinigi Dogenti.
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Resim

altinci bir falanksin varlif tesbit edildi.
Kafa grafisi normaldi.

. Laboratuvar Bulgulari : Hemoglobin
% 10.6 gramdi. Beyaz kiire mm3. de
- 3600 idi. Formiilde 62 pargali, 30 lenfosit,
.4 gomak, 3 monosit, 1 eozinofil mevcuttu.
Goz dibi muayenesinde retinitis pigmen
toza tesbit edildi. Stanford-Binet zeké

testine gbre zekd yast 3yil2 ay, zekd
boliimii 46 olarak bulundu. Odlyoglamda
kemik iletimi alinamadi. Kilo basina
1.75 gr. dan glukoz verilerek oral glukoz

‘tolerans testi ve kortizon modifiye glu-

koz tolerans testi uygulandi. Test sira-
sindaki kan sekeri seviyeleri Tablo. 1 de
gOsterilmistir. '

Tablo- 1. Hastada Glukoz Tolerans Testi (G.T.T.) ve Kortlzon Modlflye Glukoz

Tolerans Testi (K.M.G.T.T.)

Zaman G.T.T. (x) Zaman K.M.G.T.T. (xx),
0 Dakika % 77 mg. 0 Dakika - % 63 mg.
30 % 119 mg. 15 % 42 mg.
60 - ? % 145 mg. 30 % 70 mg.
90 % 145 mg. 45 > % 17 mg.
120 > - 9% 153 flg. 60 % 42 mg.
180 > %-119 mg. 9 ” % 49 mg.
120 ” % 63 mg.
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Hastanin giinliik aldigi mayi mik-
tar1 500-1200 ml. arasinda, ¢ikaidig
mayi ise 200-800 ml. arasinda degisiyor-
du. Dansite  1013-1019 idi.

El ve ayaklardaki ekstra parmaklar
ampute edildikten sonra hastaneden
gikarild.

TARTISMA

Vakamiz, dogustan - polidatkili,
sindaktili, sonradan ortaya ¢ikan obezite,
mental gerilik,boy kisalig1 ve retinitis pig-
mentoze bulgulariile tipik bir Laurence-
Moon-Bardet-Biedl sendromu idi. Her
vakada ad1 gegen biitiin bu klinik bulgu-
lar bir arada bulunmayabilir. Vasopres-
sin eksikligi (13), seksiiel infantilism (14),
konjenital kalp hastaligi, ataksi, nistag-
mus, sagirhik, dilsizlik, iskelet anomali-
leri (kifoz, lordoz, hidrosefali v.s.) gibi
bagka anomalilerin beraber oldugu vaka-
lar da bildirilmistir.

Obezite, boy kisaligi ve seksiiel in-
fantilizmin konjenital hipotalamik bir
lezyone bagli oldugu diisiiniilmektedir.
Fakat sendromda esas bozuklugun ve
klinik tablonun degisik olabilmesinin
nedeni bilinmemektedir.

Testis biyopsisinde ¢ogu kere taniya
gotiiren hipogonadotropik hipogonodism
bulgular1 mevecuttur (15). Nadiren pri-
mer hipogonadism bulgular: da rapor
edilmigtir (16).

Laurence-Moon-Bardet-Biedl send-
romu otozomal resessif gegislidir. Gene-
tik ¢aligmalar genellikle karyotipin nor-
mal oldugunu . gosterir. Bazi1 vakalarda
XXX gibi kromozom an&ploidisine
rastlanmigsa da bunun neye isaret ettigi
bilinmemektedir (17).
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Bulug ¢agindan Onceki devrelerde
endokrinolojik ¢aligmalar ¢ogu kere bir
fikir vermez. Bulug ¢aginda veya daha
sonra gonadotropinler, follikiil stimu-
lan hormon. ve ketosteroid seviyesi dii-
stik bulunur. Kizlarda amenore mevcut-
tur, gbgiisler gelisemez. Erkeklerde pso-
dojinekomasti, azoospermiye rastlanir.

Tedavide korionik gonadotropinler
kullanilir. Bu yolla gonadlar gelisen va-
kalar vardir. Korionik gonadotropinlerin
basarisiz oldugu hastalarda erkeklerde
testosteron, kizlarda ostrojen kullanil-
malidir.

SUMMARY

LAURENCE - MOON - BIEDL
SYNDROME

A 7 year old boy with Laurence-
Moon-Bardet-Biedl syndrome is presen-
ted: The patient had the characteristic
features of the syndrome such as obesity,
polydactyly, syndactyly, retinitis pigmen-
tosa and mental deficiency. Stanford-
Binet intelligence scale revealed 3 years
and 2 months with an intelligence quoti-
ent of 46.

Various features of the disease are
discussed and the related literature is
reviewed briefly.
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