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OZET
Bibrek has-tallgz tablosuyla hastanemize yatiilan 27 yasinda Laurence-Moon-

Biedl Sendromlu bir erkek hasta ve hastamn kiz kardesi incelendi. Literatiir gozden
gecirildi. '

GIRiS
Laurence-Moon-Biedl sendromu, otozomal resesif gegis gdsteren ve ailesel

ozellik tasiyan bir klinik tablodur. Hastahktaki temel defekt ve hastaligin goriil-
me sikligi bilinmemekle birlikte, simdiye degin 400 i askin vaka bildirilmistir.

Hastalik insidanst bazi yaymnlara gore 1/160000 dir ve klinikte taninan va-
kalarin biiyiik ¢ogunlugu hipogonadizm ile basvuran erkeklerdir, kadin hastalar-
da yapilan cok az ¢alisma vardir I. Laurence-Moon sendromu bu iki yazar tarafin-
dan pigmenter retinopati, spastik parapleji ve hipogonadizm kombinasyonu
~ olarak 1866 da tanimladi. Bu antiteye Bardet ve Biedl daha sonra obesite ve

polidaktiliyide igeren digital anomalileri de orijinal ozellikler olarak eklediler
2,3,4. Bu giin Laurence-Moon-Biedl sendromu, retinitis pigmentosa, hipogo-
nadizm, obesite mental retardasyon ve polidaktiliyi de igeren parmak anormal-
liklerinin spesifik bir kombinasyonu ile karekterize kabul edilmektedir 1,5,6,7,8.
Son zamanlarda yapilan baz1 yaynlar, renal tutulumun da hastaligin altinci kar- -
dinal belirtisi olarak almmasi gerektigi ve bu hastalarda kronik renal yetmezlik
ve {ireminin en énemli 6liim nedenlerinden biri oldugu sonucunu ortaya koymak--
tadir 5,7,9.
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Biz bu makalemizde klinigimize bas vuran ve saglikli ana babadan diinyaya
gelen iki kardesi inceledik.

Vaka I : 27 yasinda erkek hasta, hastanemize viicudunda g6z kapaklar:
ve ayaklarinda sislikler nedeniyle basvurdu. Oykii ve &z gegmisinden, normal
bir gebeligi takiben miadinda bir dogumla diinyaya geldigi, ¢ocuklugundan beri
gérmesinin iyi olmadig1 ve gérme bozuklugunun giderek arttify, isitmesinin az
oldugu 6greaildi. Ug yildir evli olan hastanin testisleri ve penisinin kiigiik oldugu
ve ¢ocuk sahibi olamadigi, son 15 giin i¢inde ise sabahlari belirginlesen, aksamla-
r1 azalan géz kapaklari sismelerinin bagladigi; uzun siiredir - pohun pollakiiri
ve noktiirisinin oldugu Ogrenildi.

Yapilan fizik incelemede hastada mental retardasyon gozlendi. Ayrica fo-
tofobi, vertikal ve horizontal nistagmus, ancak 50 cm den parmak sayabildigi
ileri derecede gorme bozuklugu, trunkal obesite ve jinekomasti ile mikropenis ve
mikroskrotum - tesbit edildi. Ek olarak yiiksek damak ve (+-) gode birakan
pretibial 6demi saptand.

Laboi‘atuar- ince;lemelerinde hémogram normaldi, idrarda dansite - 1010,
protein +-, 24 saatlik idrarda protein kayb1 0,5 gr/lt idi, diger idrar bulgu-
lart normaldi. Kan biyokimyasinda BUN 39,5 mg %, Kreatinin 3,5 mg %
ve iirik asit, 9,5 mg 9 idi. Tiroid fonksiyonlar1 normal, FSH: 15,7 mlii/ml
(normali 2-10 mlii/ml), LH: 24 mlii/ml (Normali 2-15 mlii/ml) idi. Kreatinin
klerans1 55,5 cc/dk bulundu. Yapilan gaita incelemesi, Buccal smear, kromo-
zom analizi ve kemik grafileri normaldi. Ultrasonografide bébrek ekopaterm
hafifce artmis ve bilateral atrofi vardi. IVP’de bilateral atrofi fonksiyonlarda
zayiflama ve kalisiyel deformiteler bulundu. Yamlan ileri incelemelerde gbz di-
binde yiizeyel hemorajiler ve yer yer retinitis pigmentoza ile uyumlu degisiklik-
ler, solunum fonksiyon testlerinde ileri derecede obstruktif ve restriktif solunum
bozuklugu saptandi. Yapilan testlerle hastanin zeka yasinin 9 oldugu bulundu.
Bobrek biyopsisi sonucu glomeriilletin ‘birinde tam hyalinizasyon, digerlerinde
. bazal membranda kalinlasma ve mezangial alanda proliferasyon izlendi (Sekil 1).

. Hastanin beyin tomografisinde; her iki taraf silvian fissiirden baslamak
iizere konveksite silkuslarinda kortikal atrofi bulgularma ikincil genislemeler
mevcut olup kcrtikal atrofi tesbit edilmistir (Sekil 2).

Vaka II : Aym hastanmn 13 yasindaki kiz kardesi hastaneye davet edilerek
tetkikleri yapildi. Bu hastada da retinitis pigmentosa, mental retardasyon, 'trunkal
obesite ve hipogonadizm hafif derecede sinirsel tipte isitme kaybi meévcuttu.
Bobrek fonksiyonlar: normaldi. IVP de kalisiyel yapida deformiteler gozlendi. -
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TARTISMA

flk kez 1866 da iki Ingiliz Oftalmolog tarafindan tanimlanan bu nadir tab-
loda hastalifin pentadim agiklayacak temel defekt bilinmemektedir. Klinikte
siklikla heterozigotik abortif formlar1 goriilmekte ve ancak 9; 40-45 olguda bii-

243



tiin bulgular bir arada gériilebilmektedir, ¢ok sayida inkomplet form tanimlan-
mistir10,11. Hastaligin besinci. renal tutulumuda katilacak olursa 6 kardinal
klinik belirtisine ek olarak cok sayida minér bulgu da klinikte izlenmektedir.
Bunlar nistagmus, sinir tipi sagirlik, kafatasi, defektleri, konjenital kalb hasta-
liklari, kataraktlar, iris atrofi ve kclobomlari ile nadiren ataksi ve diyabetes mel-
litustur 8,12. Literatiirde incelenen vakalarin biiyiik kismi hipogonadizme ait
yakinmalarla bas vuran erkek hastalardir. Hipogonadizm patogenezi heniiz
bilinmemekle beraber, sendromun endokrin belirleyicileri olarak gonadal hor-
monlara target insensitivitesi, primer end organ yetmezligi ve pitiiiter yetmezlik
veya hipotalamik disfonksiyon 6ne siiriilmiistiirl 1. Bizim vakamizda FSH ve LH
yitksek diizeylerde bulunmustur ki bu bulgu end organ 1nsens1t1v1t651 veya yetmez-
hglm desteklemektedir.

Laurence-Moon-Bield sendromlu hastalarn % 30 dan fazlasindan bobiek
tutulumu vardir, son zamanlarda giderek artan sayida yayinla desteklenen tez,
renal tutulumun bu sendromun altiner kardinal klinik bulgusu oldugu ve genel-
likle tan1 konuldugu zaman ge¢ kalmmis oldugundan hastalarin bilylik kisminin
iiremi ve kronik bobrek yetmezliginden 6ldiigiidiirl,5,6,7,8. Bu hastalarda bob-
rek biyopsilerinden elde edilen sonuclar ve klnik bulgular renal tutulumun karek-
teristik  bulgularmin renal konsantrasyonun bozulmasi,glomeriiler filtrasyon
hizmin diismesi, tiibiiler defekt ve izole aminasidiiriler ve baslica kalikseal ve tii-
biilointe1stisial kist formasyonu ile giden tipik lezyonlardir. Bizim vakamizda
glomeriiler hyalinizasyon ve mezengial alanda proliferasvon bulmustur ki lite-
ratiirde by tipte patolojik degisiklikler de rapor edilistir 7,9. Literatiirde mental
retardasyon Kardinal bulgu olarak sayilmis, fakat sebebi agiklanmamistir. 5-8.
Yast 27 yil olan olgumuzun zeka yasinin 9 oldugu bulundu. Literatiirde rastliya-
madigimiz ve hastamizda mevcut olan kortikal atrofi bu duruma sebep olabilirdi.

SUMMARY

A BROTHER AND A SISTER WITH LAURENCE-MOON-BIEDL
SYNDROME-CASE REPORT AND EVALUATION OF RENAL.
FUNCTIONS

27 years old male who was hospitalized because of renal disease and his 13
years old sister with Laurence-Moon-Biedl Syndrome are presented. Literature
is reviewed.
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