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OZET :

Retinitis pigmentosa, diskromatopsi, zekd gerilig’i, hipogonadizm, sismanlik
ve polidaktiliye ildveten ¢ift vena cava inferior ve ventrikiiler septal defekti olan 17
yasinda bir erkek hasta bildirildi. Hastamiz Gogiis Kalp Damar Cerrahisi klinigin-
de ventrikiiler septal defekti icin opere edildi ve basarili sonu¢ alindi.

Bu olgu bildigimiz kadaryla ilk- yayinlanan gzj’t vena cava inferior ve VSD'li
~ Laurence-Moon-Biedle vakasidir.

Andhtar Kelimeler : Laurence -Moon-Biedle sendromu, Retinitis pigmentosa,
- gozle ilgili herediter norolojik bozukluklar.

GIRIS :

- Laurence-Moon-Biedlesendromu obezite, = polidaktili, hiogonadizm, zeka
geriligi ve siklikla eslik eden sagirlik mutizmi ilekendini gdsterir. Hastalarin 75
94 90-95’inde generalize retinal dejenerasyon vardir. Bununla birlikte gogu durum-
da retinal hastalik periferal anomalilere eglik eden santral dejeneratif degisiklikleri
ile atipik olarak goriiliir. ' ,

Sendromun biitiin ézcllikler’nin birbireyde goriilme sans1 oldukga nadirdir.
Anomalilerin degisik kombinasyonlar: ayn1 ailenin iiyeleri arasinda siklikla gorii-
liir. Irsiyetin tipi heniiz anlagilamamigtir(l).

Herediter ataksilerin ikisi (Friedreich ataksisi ve Marie ataksisi) yiiksek bir
insidansla jeneralizere retinal dejenerasyonlarla birliktedir. Bir ailevi caliymada,
ailenin 21 iiyesinin 4’iinde makiiler, 6’sinda ise generalize retinal dejenerasyonlar
bildirilmigtir(2). ' '
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Bu sendrom Kearns tarafindan yeniden degerlendirilmis ve 9 hastada ek bul-
gu olarak kardiomyopati rapor ed11m1§t1r Ayni zamanda gévde, iskelet ve yiiz
kaslarinin zayifligi, sagirlik, kisa boy ve cerebrosp inal sivinin yiiksek protein
seviyesini sendromun daha az sik ozellikleri olarak ele almlgtlr(.”)

Eksternal oftalmopleji ve retinitis pigmentosanin beraberligi, oftalmolojisti
hastanin kardiak degerlendirmesinin yapmasi igin bir dahlllye uzmanina gonde-
rilmesi hususunda uya1mahd1r(4)

OLGU TAKDIMi

17 yasinda erkek hasta Kardiak sikayetler 1neden1yle Gogus—Kalp-Damar
Cerrahisi. klinigine kabul edildi.

Hastanln oftalmojik sikayetleri arasida, gérme azlig1 ve 6gleden sora gormede
azalma, aksamlar1 ise gérememe vardi.

Yapilan oftalmolojik muayenesinde vizyon her iki gézde bir metreden parmak
sayma seviyesindeydi. Glob hareketler inormaldi. Pupilla reak51yon1ar1 zayifla-
mist1. Retinada generalize pigmenter dejenerasyon mevcuttu. Pupilla iyice soluk-
lagmigt1. Biitiin renklere kars1 diskromatopsisi oldugu anlasildi.

Hasta 1.60 m boyuna, 75 kg agirliginda idi. Uroloji konsultasyonunda
klinik hipogonadizm varligi anlagildi (Resim 1). Yapilan hormon tayinlerinde
ise. bulgular normal bulundu (Tablo 1).

Resim 1
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Tablo 1: Hormon Degerleri.

CTest . Sonug ~ Normal Deger

ESH . - 11 0-20 mIV/ml
LH 204 25 mlV/ml
‘Progesteron - 0,1 0-0.4 ng/dl
‘Testosteron 365 - 360990 ng/dl .

"EEG raporunda yaygin yavas dalgalar ile voltaj diisiikliigii dikkati ¢ekmis-
EMG raporunda ise 6nemli bir patoloji Bildirilmemjstir.

Psikiyatri konsiiltasyonunda IQ seviyesinin 64 oldugu goriildii. 17 yasinda
olmasma ragmen 9 yasmdakl cocugun zekA diizeyine sahlptl :

Hastaya yapllan kardlak kateterlzasyon]a VSD' tanisi dogrulandl Bunun
Jiizerine operasyona karar verilerek, agik kalp ameliyatina alind1. Amehyatta 2x2
cm. ebadindaki suprakristal VSD sag atrium yoluyla ve trikospit kapak vasitasiyla
tef lon patch ile kapatildi. Hastada ayrica gift vena cava inferior oldugu gozlendi.
Baska bir patoloji tesbit edilmeyen hasta postoperatlf ‘dénemde komphkasyonsuz
seyretu '

Hastanm sag elindeki pohdakuh disinda (Resm 2) yapilan diger iskelet sis-
temi arastirmalarinda bagka bir patolojiye rastlanmadi. Ayrica yapllan norolop
konsiiltasyonunda ve Odiogramda patoloji tesbit edllemedl

Resim 2
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TARTISMA ve SONUC :

Giiniimiize kadar Laurence -Moon-Biedle Sendromunu ¢ok degiik varyasyon-
larindan bahsedilmistir. Kearns’mn bildirdiginin disinda kalp ile ilgili patolojilere
fazlaca yer verilmemistir. Ailesinde herhangi bir benzer olgu olmayan hastamizin
¢ift vena cava inferior ve VSD’nin olmas: bizce Laurence-Moon-Biedle Sendro-
munun herediter tipinin tesbit edilmesi i¢in yapilan ve maalesef bir tiirlii basar:
elde edilemeyen galismalarda aragtirmacilar yeni bir problem teskil edecektir.
Aym zamanda basarisizlifin nedenini de bir par¢a olsun izah "etmektedir. Her
- gegen giin sendroma yeni iliveler yapilmaktadir. Yaptigimiz arastirmalar daha énce
bir vakanin yaymnlanmadigmi dogrulamustir. Bu vakanin Laurence-Moon-Biedle
Sendromu igin yapilan heredite ¢aligmalarina yenibirboyut kazandlracagl du§un-
cesindeyiz.
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