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Background.- The Lowe syndrome or oculocerebrorenal syndrome is a rare X
linked recessive hereditary diseases which involves ocular defects, nervous
system anomalies and renal dysfunction. The stubborness, temper tantrums
and complex repetitive movements (stereotypy) are seen frequently in these
patients. Whether these behavior patterns simply reflect the multiple disabilities

found in some developmentally impaired irndividuals with or without Lowe

syndrome or is a specific genetically - determined behavioral phenotype of
Lowe syndrome is unknown.

Observation.- In this paper a 12-year old male patient with Lowe syndrome
has been described with behavioral anomalies like stubborness, temper

tantrums and stereotypic behaviours.

Seven M, Suyugiil Z, Yiiksel A, Hacihanefioglu S, Aydin A, Cenani A. The
approachment to behavioral phenotype of a case with Lowe syndrome.
Cerrahpasa J Med 1998; 29 (1): 43-46.

GIiRIS &

Lowe sendromu (LS), diger ismiyle okuloserebrorenal sendrom,

konjenital katarakt, glokom, nistagmus gibi okiiler defektlerin, hipotoni,

mental retardasyon, arefleksi gibi sinir sistemi bozukluklarmin ve
ilerleyici renal tiibiiler disfonksiyon, asidozis, hiperaminoasidiiri gibi

renal disfonksiyonlarm goriildiigii, daha ¢ok beyaz ve sar1 irkta rastlanan
X'e bagh resesif bir hastaiktir.!> Hastalk ii¢ donemde ortaya

cikmaktadir. Yeni dogan devresinde konjenital katarakt gibi major
okiiler bozukluklar, ¢cocukluk ¢aginda renal tiibiiler disfonksiyonlar, ge¢
cocukluk caginda ise metabolik problemler ve davranis bozuklugu ile

kendini gostermektedir.>

Sendromun geninin Xq24-26 da lokalize oldugu,4 ayrica 75 kd
agirhginda inositol polyphosphate 5' phosphatase'a homolog aday bir

genin de bulundugu bildirilmektedir.>

Lowe sendromunda inatgilik, huysuzluk, aksilik, somurtkanhk ve

kompleks tekrarlayici hareketler (stereotipi) gibi davranis bozukluklar

gozlenmektedir, bu bozukluklarin prevelansi, gorsel problemli ve mental

retardasyonlu bireylerde goriilen davranig bozukluguna gére oldukga
yiksek bulunmustur.?--8 Ayrica diger genetik sendromlarda gozlenen

davranis bozukluklarmdan da farkliik gdstermektedir.> Ancak bu
sendromda gozlenen davranis bozukluklarmin mental retardasyon ve
gorsel bozuklugu olan ¢ocuklarm genel bir bulgusu mu, yoksa sendroma
0zgii bir davranig m1 oldugu heniiz tam bilinmemektedir.
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OLGU &

On iki yasindaki erkek hastamiz, gormeme, huysuzluk, inat¢ilik, hir¢inlik, istemsiz
el ve kol hareketleri nedeniyle ailesiyle birlikte merkezimize basvurdu. Hastamizin
dogumdan beri gérmedigi, 10 aylikken oturdugu, iki yasinda yiiriidiigii, huysuzluk,
hirginlik, inat¢ilik gibi davranig bozukluklarinin iki yagindan itibaren fark edildigi
ve giiniimiize kadar bu olaylann gittik¢e artarak devam ettigi bildirildi. Bir yasinda
rahitis tanist konuldugu, ii¢ yasina kadar kalsiyum ve D vitamini kullanildigi, ailede

Yapilan klinik degerlendirmede hastamizin her iki goziinde, korneada opasite,
katarakt, glokom, arayici nistagmus ile birlikte inatcilik, huysuzluk, terslik,
somurtkanlik gibi davranig bozukluklarinin oldugu, derin tendon reflekslerinin
alinamadigi, kas tonusunun azaldigi, 6zellikle ellerde ritmik istemsiz hareketlerin
oldugu saptand1 (Sekil 1).

Sckil 1. Olgunun yhat, Her ikl gdade
katarakt,

Laboratuar incelemesinde, kan gazlari normal sinirlarda, serum Ca: 8.1 mg/dl, P: 5.1
mg/dl, alkali fosfataz: 573 IU/ml, Idrar pH: 6, dansite 1005, proteiniiri ve yaygin
aminoasidiiri saptandi. BBT'de cavum septi pellusidum ve vargae anomalisi
gozlendi (Sekil 2).

Sekil & Olgunun BETde cavum sepll pelusidum ve
vargae ancmallsi
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EEG de yiiksek frekansli (18-20 cps) ve diisik amplitiidlii jeneralize aktivite
gozlendi (Sekil 3).
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Sekil 3. Olgunun EEG'sinde yuksek frekansh
digitk amplitiidlil jeneralize aktivite gorminiimu.

1Q: 54 idi ve Vireland Adaptif davranis skalasi uygulanmasinda yukarida bahsedilen
davranis bozukluklart saptandi. Radyolojik muayenede radial ve ulnar
angulasyonla birlikte kemik dansitesinde azalma gozlendi (Sekil 4).

Sekil 4. Kemik dansitesinde azalmay gisteren
radyolojik gorinim

TARTISMA &

Lowe sendromlu bireylerde intellektiiel fonksiyonun saptanmasi oldukca
onemli klinik bir bulgudur. Zekanin dogru tayini, mental retardasyonun
ylksek prevalansinin oldugu bu grupta davranis bozuklugunun,
etyolojisinin ve dogasmnin anlagilmasinda olduk¢a Onemlidir. Bu
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sendromda algilama ve davranisin gézden gegirilmesinde hastalarin zeka
oranlannin normalden debile kadar olduk¢a farkli bir spektrum

gosterdigi goriilmiistiir.” Ancak bu hastalarda, gorsel sorunlardan dolay:
hastalarim ancak %65'inde zeka tam olarak degerlendirilebilmektedir.®

Lowe sendromlu c¢ocuklarda bizim olgumuzda oldugu gibi inatgilik,
sinirlilik, huysuzluk ve stereotipik hareketler gibi davranis bozukluklar
stk goriilmektedir. Bu durumlar otistik veya gelisme bozuklugu olan
cocuklarda da sik goriilmesine ragmen, Lowe sendromlu ¢ocuklar bu

ocuklarda goriilen iletisim bozuklugunu gdstermemektedirler.”8
Yapilan g¢aligmalarda Lowe sendromundaki bu davranig bozuklugu
fenotipinin, kismen sendromla ilgili gérme bozuklugu ve zeka
geriliginden kaynaklanabilecegi bildirilmesine ragmen beklenenden ¢ok

daha yaygmn oldugu gozlenmistir.>'? Bu yaygmligin nedeni, tanimlanan
diger genetik hastaliklardaki tipik davranig karakterleri ortaya ¢ikaran
ilgili spesefik genlerin taninmasi ile agiklanacaktir. Lowe sendromunda
goriilen davranig bozukluklar: ilk bakista diger genetik sendromlarda
goriilenlere benzerlik gostermesine ragmen, bu hastaliklarin  tam
davranig fenotipleri birbirinden farklidir, bu farkliliklar taninin
konmasinda da 6nemlidir. Ornegin, Lesch Nyhan, Smith Magenis ve
Prader-Willi sendromlarinda destriiktif, zararl, tahrip edici davranislar
on plandadir ve bu davraniglar stereotipik bir bicimde eksprese olurlar,
oysa Lowe sendromunda goriilen hirginlik ve anlamlhi saldirganlik

farklidir.! 112 Yine Rett ve Angelman sendromlarinda goriilen selim
stereotipiler Lowe sendromunda da gdzlenir, fakat Lowe sendromundan
farli olarak bu sendromlarda organlarmn fonksiyonel kullanim yoklugu
gozlenir. Omegin Rett sendromunda ellerin kullanimi ve Angelman

sendromunda anlamsiz giilme gibi.!3-'% Fragile X sendromunda da
Lowe sendromunda goriilene benzer aksilik, terslik ve huysuzluk
goriilmesine ragmen buradaki davranis bozukluklan his ve duygularin

modiilasyonlannda genel bir zorluk ile beraberdir.!> Aynca Tourette
sendromundaki davranis bozukluklari da Lowe sendromundakine
benzemesine ragmen bu sendromda birlikte goriilen tikler, obsessif,

kompulsif bozukluklar ve dikkat bozukluklar1 ayirici tanida 6nemlidir. 16

Bu sendromda genotip ve davranis fenotipi arasindaki iliski
yorumlandiginda oldukca dikkatli olunmaldir, genotip ve biyolojik
cevre davranigin  olusmasinda potansiyel birer etkendir. Lowe
sendromuna sebep olan metabolik defektlerle ilgili onciil deliller
davranis degisiklikleri ile sebepsel iliskiyi heniiz agiklayamamakla
birlikte Lowe sendromuna neden olan genin bulunmasi, altta yatan
biyokimyasal defektin saptanmasinda ve seliiler mekanizmanin ortaya
cikanlmasinda onemli yararlar saglayacaktir. Yapilan bir ¢alismada,
bulunan aday genin inositol polyphosphate 5' phosphatase'a oldukga

homolog oldugu gdsterilmistir.> inositol fosfatazin sinir sisteminde
kalsiyum kanallann1 modiile ettigi ve hafiza ve davranisla ilgili oldugu

bilinen hipokampusta oldukca bol miktarda bulundugu bilinmektedir.!”
Bununla birlikte Lowe sendromunda metabolik ve ilgili ndroanatomik
degisiklikler tam olarak anlasilamamistir. Bu sendromda serebral

goriintiileme tetkiklerinde periventrikiiler alanda artmis intensite ve

kistler bulunmus fakat zeka diizeyi ile korelasyon saptanmamustir.!>>1°

Bizim olgumuzda gozledigimiz cavum septi pellucidum ve vergae
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anomalisi su ana kadar bildirilen olgularda gozlenmemistir.

Sonu¢ olarak Lowe sendromunda gozlenen davranis bozuklugu
fenotipinin, bu sendromda goriilen gorsel, motor ve intellektiiel
bozuklugun bir sonucu olarak degil, hastalik geninin pleiotropik etkisi
sonucu ortaya ¢iktig1 soylenebilir.

OZET a

Lowe sendromu, (okuloserebrorenal sendrom) gdz, sinir sistemi ve
bobrekleri tutan, nadir goriilen X'e bagh resesif bir hastaliktir. Bu
hastalarda inatgilik, hirginlik, huysuzluk ve kompleks tekrarlayici
hareketler (Stereotipi) olduk¢a sik goriilmektedir. Bu davraniglarin,
Lowe sendromu olsun veya olmasin gelisme geriligi olan bireylerin
fenotipini mi, yoksa Lowe sendromuna 6zgii bir davranisi m1 yansittig
bilinmemektedir. Bu makalede Lowe sendromu tanist konulan 12
yasindaki erkek hastamizda izlenen inatgilik, huysuzluk gibi davranig
bozukluklart degerlendirildi.
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