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OZET :

Retinitis pigmentoza, diskromatopsi, zeka geriligi, hipogonadizym, sismanlik,
polidaktili’ye ilave olarak VSD ve Cift V. Cava Inferior tesbit edilen 17 yasinda
bir erkek hasta Gogiis Kalp Damar Cerrahisi Klinigimizde VSD igin ameliyat edildi
ve basarti sonug¢ alndl.

Bu olgu bildigimiz kadariyla ilk yaywnlanan VSC ve Cift V. Cava Inferior’lu
Laurence-Moon-Biedle Sendromudur.

GIRIS :
Laurence-Moon-Bicdle sendromu; Retinitis pigmentoza, diskromatopsi,
zeka geriligi, hipogonadizm, sismanlik, polidaktili ve diger bazi ogrganlar: da tu-

tan nadir, kongenital bir hastaliktir. Renal bozukluklarin yaninda, kardiak tutul-
tutulmada olduk¢a nadirdir.

(x) Ata. Un. Tip Fak. Aragtirma Hast. G.K.D.C. Anabilim Dali Bagkan1 (Yrd. Dog. Dr.)

(xx) Ata. Un. ” 7 ” ”  I¢ Hastaliklar1 Anabilim Dali Og. U. (Yard. Dog. Dr.)
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Not : Bu vaka Nisan 1988 Pediatrik Kardigoloji ve Kardiyak Cerrahi Simpozyumunda su-
nulmusgtur.
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Hastzlarin 9 95inde gencralize retinal degenerasyon vardir. Bununla bir-
likte cou durumda retinal hastalik periferal anomalilere eslik eden santral
degencratif degisikliklerle atipik olarak goliiriir. Sagirhk mutizmide yukardaki
anomelilere siklikla igtirak etmektedir.

Irsiyetin rolii heniiz tam anlasiimamakla birlikte, anomalilerin degisik kom-
binasyonler: ayni ailenin iiyeleri arasinda siklikla goériilmektedir. Fakat sendro-
romun biitiin 6zelliklerinin ayn1 sahista ortaya ¢ikmasida oldukga az goriiliir(1). -

Friedreich ve Merie ataksisi gibi 2 herediter ataksi yiiksek bir insidansla ge-
neralize retinel degenerasyonlarla birliktedir. Bir ailevi g¢aligmada, ailenin 21
tiyesinin 4’tinde makiiler, 6’inda ise generalize retinal degenerasyonlar bildirilmis-
tir(2). :

Kearns tarafindan 'yapilan bir calismada 9 vakada kardiomyopati tesbit
edilmis ve eyni zamanda govde, iskelet ve yiiz kaslarinin zayifligi sagirlik, kisa
boy ile serebrospinel sivinin yitksek protein seviyesi sendromun daha az sik 6zel-
likleri olarak belirtilmistir(3).

Bizim vakamizda digcr patolojilerin yanisira VSD ve Cift V. cava Inferior'un
bulunmasi1 bu seadroma degisik bir yon kazandirmistir. Yaptigimiz literatiir
arastirmelarinda bizim vakamiza benzer bagka bir olguya rastlanamamustir.

VAKA TAKDIMI :

17 yasinda erkek hasta, kardiak sikayetlerle Gogiis Kalp Damar Cerrahisi
klinigimize kabul edildi. Yepilan fizik muayenesinde; sismanlik, sol elinde yiizen
permak tipinde polidaktili ve dinlemekle sol sternal kenar boyunca 3/6 siddetinde
holosistolik sufl tesbit edildi. Yaptirilan tetkiklerinde 'ise; Tele ve EKG’sinde
biventrikiiler hipertrofi bulgular1 gézlendi. M-Mode Ekokardiografisinde VSD
disliniilen hastada Kardiomyopati lehine bir bulguya rastlanamadi.

Hastanin gérme azhig, 6gledeh sonralar1 gérmede azelma ve aksamlart gore-
meme sikayetlerinin belirtilmesi {izerine yaptirilan oftalmoloji muayenesinde:
vizyon le: iki gdzde 1 metreden parmak sayma seviyesinde, glob hareketleri
normel, pupilla reaksiyonlar: zayiflamis, retinada generalize pigmenter degene-
rasyon, pupillada iyice soluklasma ve biitiin renklere karsi diskromatopsisinin
oldugu bildirildi.

1.60 cm. ve 75 kg. aglrhémda olan hastanin yaptirilan Urolojik muayenesinde
hipogonadizm tesbit edildi. Yapilan hormon tayinlerinde ise bulgular normal
olarak bulundu (Tablo 1).
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Tablo 1:
TEST SONUC _ NORMAL DEGER

o FSH 11 0-20 m1V/ml
LH 20,4 25 m1V/ml
Progestcron © 0,1 0-0,4 mg/dl
Testostrron 365 360-990 mg/dl

EEG raporﬁnda yaygin yavasg delgnler ve voltej diigtikliigii bildirildi. EMG
raporunda ise 6nemli bir patoloji bildirilmedi.

Psikiyatri konsiiltasyonunda IQ scv'yesinin 64 oldugu ve 17 yasinda olmasina
ragmen 9 yasindcki gocugun zeka diizeyine sehip oldugu belirtildi.

Hastaya yapilan Kardiek kateterizasyon ve Angiokerdiografisinde yiiksek
tip VSD belirlenmis, cift Vena cava Inferiora ait bir bulguya rastlanamanmustir
(Resim 1). :

Resim: 1

Orta derccede Pulmoner Hipertansiyonu tesbit edilen hasta VSD’sinin
kapatilmas: igin agik kalp ameliyatina hazirlanarak operasyona alindi.

Standert kaniilasyon islemi siresinda ¢ift vena cava inferior oldugu gorii-
lerek her ikiside kaniile edildi. Hasta sogutulup potasyum kardioplejisi uygulan-
diktan sonra sag atrium yolu ile 2x2 cm lik VSD teflon yama ile kapatildi.

Hastanin postoperatif komplikasyonu olmadi.

~ Daha sonra ¢ift vena cava inferioru angio ile goriintiilemek icin her iki femoral
venden girilerik venografi yapildi ve ¢ift vena cava inferior tesbit edildi (Resim 2).

Externe edilmeden &ncede sol-eldeki 6.c1 parmak extirpe edildi (Resim 3).
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Resim: 2

Resim: 3

Ayrica yapilan noroloji konsiiltasyonunda ve odiogramda patoloji tesbit
edilmedi. ' -

TARTISMA VE SONUC :

Giintimiize kadar Launence-Moon-Biedle Sendromunun ¢ok degisik varyas-
yonlarinden bahsedilmis ve Kearns’in bildirdiginin disinda kelple ilgili patoloji-
lere fazla yer verilmemistir.

Ailesinde de herhangi bir benzer olguya rastlanamayan hastanuzin VSD ve
cift Vena cava Inferiorunun olmasi bize Laurence-Moon-Biedle Sendromunun
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herediter tipinin tesbit edilmesi igin yapilan ve basart saglanamayan caligmalarda,
arastirmacilera yeni bir problem tegkil edecektir.

Hastemizda VSD ve Cift Vena cava inferior gibi 2 ayr1 kardiak patolojinin
birlikte bulunmasi ve 6zellikle Cift Vena cava 1nfcr10r un, ki bu oldukg¢a nadir dir,
mevcudiyeti ilgingtir.

Mayo ve arkadaslarinin 12 inferior vena cava anomalili serisinde 6 bilateral
Vena cava inferiora rastlanmistir(4).

Hans ve erkadaslarida Abdominal aorta ancvrizmast ile birlikte bir, Cift
vena Cava inferior vakast bildirmislerdir(5).

Her gegen giin sendroma yeni ilaveler yapilmaktadir. Fakat yaptigimiz lite-
ratiir arastirmalerinda vakamuza benzer bir olguya rastlayamayisimiz bu vakanin
Laurence-Moon-Biedle Sennromu igin yapilan heredite calismalarina yeni bir bo-
yut kazandiracafi disiincesine bizi sevketmistir.

SUMMARY :

A éase Of LAURENCE-MOON BIEDLE WITH VSD and Double inferior
Vena Cava.

A male patient in 17 ages was reported with double vena cava inferior and
ventricular septal defect (VSD). Our patient was operated in Thorax and Cardi-
ovascular Surgical clinic of our hospital for his Ventricular septal defcct and the
operztion was succesful. ' .

This case is first Laurence-Moon-Bicldle syndrome with double vena cava
inferior and Ventricular septal defect according to our know ledge. -
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