LAURENCE-MOON-BARDET-BIEDL SENDROMUNUN
BIR SCHEUERMANN VE VAN NECK KOMBINASYONU

S. Kemal EROL *
OZET

Oligofreni, hipogenitalizm, gézdegisiklikleri ve miiltipl malformas-
yonlar L-M-B-B sendromunun temel belirtileridir. Oldukca ender olan
L-M-B-B sendromunun tam tablosunun bulundugu ve bir SCHEUER-
MANN ve van NECK osteokondrozisi ile gézlemlenen bir formu lize-
rinde bildiride bulunuidu. Bu arada patogenez, ayirici tani ve tedavi
yontemleri tartigildi.

Gece korligil ve aseptik kemik nekrozlarinin (SCHEUERMANN ve
van NECK) ortaya cikmasinda belki de A-hipovitamlnozu énemli bir
rol oynamaktadir.

GiRIS:

On planda 6zellikle oftalmologlan ilgilendiren bir sayriligin
semptomlar toplulugunu 1866 yilinda Londra’da LAURENCE ve
MOON (9) beraberce yayinladilar : Oligofreni, hipogenitalizm, blyu-
me bozuklugu, distrofia adipozogenitalis, retinitis pigmentoza vb.

Bu sendromun hemen hemen unutulmaga yuz tuttugu bir za-
manda, 1920 yilinda, G. BARDET adli otér Paris’teki bir tez ¢caligma-
sinda (8,10,12) bu sayriigin karakteristik olan semptomlarina poli-
daktili'yi de eklemistir.

Prag’li bir patolog olan BIEDL ise 1922 yilinda yaptigi bir yayi-
ninda (1), (Cit. 8,10,12) bu sayriigi iki kardeste birden gézlemledi-
gini aciklayarak, ara beyinin (diensefalon) heredodejeneratif bir lez-
yonuna deginmistir .

LAURENCE-MOON-BARDET-BIEDL sendromu oldukc¢a ender ola-
rak gérilmektedir. MALASPINA'ya gére 1886-1954 yillari arasinda,
dunya literatiriinde, ancak 300 olgu yayinlanmistir (Cit. 12).

Adi gecen sendrom kalitimla resesif olarak gecis gostermekte-
dir (5,6,8,10,12,13,18) veya dominant olarak dizensiz bir gecis ka-
rakteri vermektedir (10,15).

* Doc. Dr. med. S. Kemal EROL, Horionstr. 2,406 Viersen 12, W. Germany
— Dergiye gelis tarihi: 18.3.1978
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Resim: 1 — L-M-B-B sendromunda Resim: 2 — L-M-B-B sendromunda ka-
adipozitas, ekstremitelerin gbvdeye rakteristik yag depolanmasi.

oranla disproporsiyonu ve genu val-

gum.

L-M-B-B sendromu bugune kadar yerylziindeki bircok ulkede
beyazlar, zenciler ve eskimolarda gérilmis olup (8), intrauterin ola-
rak yerlesen bir ara beyin lezyonu ile ilirkisi konusunda otorlerin
g6ris birligi vardir (1,4,5,8,10,12,13,15).

Sayrihgin temel semptomlari : Siklikla distrofia adipozogenitalis
dedigimiz FROHLICH tipine ve bazan da CUSHING formuna uyan
bir yaglanma ile zeka geriligi (oligofreni), hipogenitalizm, retinada pig-
ment dejenerasyonu, hemeralopi, polidaktili veya sindaktili, koksa
valga, kartilaginer eksoztozlar, genu valgum, pes planus, brakimeta-
tarsi, brakimetakarpi, brakifalangi vb.

Temel belirtilerden olan zeka gelismesinin bozulmasi, oligofre-
ninin debilite veya embesilite derecelerine uymaktadir.
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Resim: 3 — Ellerin dis kenarlarinda heksadaktilinin duzeltildigi yerler.

NEUMANN et al. (13) FROHLICH tipinde distrofia adipozogeni-
talis gosteren 17 yasindaki geri zekdlh bir sayrida, toraks deformi-
tesi yan: sira terakal skolioz, artmis bir torakal kifoz, kalga eklem-
lerinde fleksiyon kontrakturleri saptamislardir.

Goz bulgusu olarak cok kere retinitis pigmentozaya bir nistag-
mus eslik etmektedir. BLUMEL ve KNILAR'a gére retinitis pigmentoza
klinikte % 68 oraninda goruntiu vermektedir (Cit. 12). Ayrica yayinla-
rinda bir gece korlugune (hemeralopi) deginen otérler olmustur (10,
12).

Bu sendromda kardes ve akrabalarda degisik semptom kombi-
nasyonlan ve bulgu degismeleri saptanabilmektedir. GRAF (5) yap-
ti§1 yayininda bir retinitis pigmentoza, serebral orijinli bir yag depo-
lanma bozuklugu, heredoataksi, ekstremitie anomalileri ve oto-néro-
oftalmolojik abiotrofi ile duygu organlarinda fonksiyon bozukluklari
aciklamistir ve bu arada iki kardeste birden saptadigr progressif ka-
rakterli bir i¢ kulak sagirligini da bildirmistir. Pandul nistagmusu
optikus atrofisi bulunan bu olgularda GRAF ayrica, asir bir yeme
icme istegi bulundugunu da dile getirmisitir.

GROOS ise verdigi yayininda genu valgum, heksadaktili ve psi-
sik bir durgunluk, yani reaksiyon yetersizligi aciklamistir (6). Bu
reaksiyon yetersizliginie, yani psisik durgunluga PATENHEIMER de
(15) deginmis ve acikladigi olguda, tirnak distrofileri yaninda bir hi-
perfleksibilite saptadigini bildirmistir .
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Resim: 4 — Ayak dis kenarlarinda heksadaktilinin dizeltildigi yerler.
Brakimetatarsi ve brakifalangi.

RIEGER (18) annenin toksoplazmozis enfeksiyonunun nedeni
olabilecegi bir sendromun 5 olguluk bir serisini 1966 da yaynlad.
L-M-B-B’in bir psédosendromu olarak tanimladigr bu olgularda poli-
daktili veya sindaktili gibi karakteristik iskelet anomalileri saptana-
mamistir. Bu psédosendromun belirtilerinden kolobom olusumunu
mikroftalmusu, sasiligi ve koérligl agiklayan otér SABIN-FELDMANN
testini oilgularda pozitif olarak bulmus ve bu arada 200/100 mm Hg
basincina ulasan bir hipertansiyon ile buna bagli olan bir apoplek-
siyi de bildirmistir. Bu aciklanan olgularda, toksoplazmojen hiicre-
sel drunlerin, resesif bir kalitimin aktivasyonunu yaratma olasilig
vardir (18).

L-M-B-B sendromundaki laboratuar arastirmasinda NEUMANN
(13) serumda demir degerlerini
aplastik anemiye, eritropeniye ve sedimentasyon hizlanmasina de-
ginmistir. NEUMANN bu arada serumda 17-ketosteroid degerlerin-
deki bir azalmaya, bir hemokromatozis’e (bronz diabeti ile karaciger
sismesi), bir eozinofili ile glukoz tolerans testindeki patolojik deger-
lere deginmistir.
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Resim: 5 — Ellerin iskelet radyografisinde solda IV ve V e
uyan brakimetakarpl.

Ayirici tanida dusunilmesi gereken sayriliklar vardir. L-M-B-B
sendromunun bas belirtilerinden olan retinitis pigmentoza nérolojik
sayriliklarla birlikte gorilirse bir familier amorotik idiosi (STOCK-
SPIELMEYER-VOGT sendromu) akla gelmelidr. SJOGREN amorotik
idiosinin familier seklini gosteren 105 olguda yalniz 1 defa polidak-
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tiliye rastlamistir (Cit. 8). Familier amorotik idioside bir adipozitas
hi¢c bir zaman bulunmayip, tam tersine bir kaseksi vardir (8,10).

Ayrica ayirici tanida, bir adipozitas ile birlikte giden, klinodaktili,
sindaktili kombinasyonu goéstererek ayni zamanda L-M-B-B sendrc-
muna uyacak sekilde embesilite veya idiosi gibi zekd bozukluklari
da veren PRADER-WILLI sendromu da akla gelmelidir. PRADER-
WILLI sendromunda hipotoni ile birlikte bir diabet de bulunmaktadir.
Akromikri her iki sendromda da bulunabilir; ayni sekilde penis ve
skrotal hipoplazilerle birlikte giden bir genital yetersizlik de her iki
sendromda saptanabilir.

Resim : 6 — Ayaklarin iskelet radyografisinde metatarsus varus, brakimetatarsi
ve brakifalangi gorilmekte.

REFSUM sendromunda (10) atipik bir retinitis pigmentoza yanin-
da familier bir lipoid metabolizma bozuklugu s6z konusudur, ekstre-
mitelerde paresteziler veya paraliziler gelisiebilir, ayrica serebellar
ataksi de saptanabilir. Ayirici tanida REFSUM sendromundaki ka-
rakteristik deri degisiklikleri (ihtiyozis), EKG degisiklikleri ve likér
serebrospinalis bulgular g6z 6ninde tutulmahdir. REFSUM sendro-
munda ayrica myozis, pupillada geciken isik reaksiyonu, pes ekska-
vatus, diz, dirsek ve omuzlarin simetrik displazileri bulunabilir; bu
arada akromegaliye benzeyen iskelet degisiklikleri, parsiyel bir jigan-
tizm, makroglossi, anal atrezi, uterus dupleks, hipospadi, aort istmu-
su veya stenozu, idrar yollarinin anomalileri sayilabilir.
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KAZUISTIiK :

B.A., kiz gocugu, dogumu: 25‘;.1'.1958. Soy gecmisj icin deginil-
mesi gereken bir Ozellik yok, anne ve babasi ile iki kardesi sag ve
saglam, bir kalitim sayriigi soy gecmiginde bilinmiyor.

Oz gecmisinde : Dogumu normal, postpartum el ve ayaklarinda
bir heksadaktili dikkati ¢ekmis, cocuk 3 aylik iken Dusseldorf - Uni-
versite Cocuk Kliniginde operasyonla dizeltme yapilmis ve 6 nci par-
maklar el ve ayaklarin dis kenarlarindan uzaklastinimis. Cocugun
zekd gelismesindeki gerilik anne ve babasinin dikkatini ¢ektiginden,
cocugun okula verilmesi geri birakilmis. Ilk olarak 8 yasinda 6gre-
nimine baslayan B.A. geri zekdhlarin alindiklan bir okula verilmis.
Yakinlari ve kendisi bir gece kérlugunu dile getiriyorlar. Anne ve ba-
basinin aciklamalarindan bu hemeralopinin kiucuk c¢ocukluk yasla-
rnndan beri siregeldigi anlasiliyor.

Resim : 7 — Pelvisin radyografisinde koksa valga, hafit asetabuler displazi ile
van NECK lokalizasyonlar goriilmekte.

15 */;. yasina varan B.A. 6 ay 6ncesinden beri anne ve babasi-
nin dikkatlerini ¢eken bir dorsal kifoz nedeniyle 2.8.1973 tarihinde
tedavi icin klinigimize yatinldi. 1 yildan beri zayiflama kirinde ol-
‘dugu aciklanan adipdz sayrida karinda strie, sakral bélgede pigment
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nevusu ve ekstremitelerin, ilk bakista dikkati ceken, bir dispropor-
sionu saptandi. Karinda organ patolojisi yok, karaciger ve dalakta
blytime tulunmadi. Debil olan yani hafif derecede bir oligofreni gos-
teren B.A. da genital killanma ierlemis olmasina ragmen heniz
menstruasyon yok.

Resim: 8 — L-B-B-B sendromunda skolioz ve torakal kifoz.
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Kalb bulgusunda fonokardiogramla ufak bir atrial septal defekte
uyan sesler var, ama EKG normal, kan basinci: 110/95 mm Hg.

B.A.'nin ortopedik muayenesinde el ve ayaklarin dis kenarlarin-
da, V ci metatarso- ve metakarpo-falangeal eklemlerin yakininda,
mercimek buylkluginde deri ¢ikintilari ife ufak operasyon nedbeleri
var. Parmak ve el biledi eklemlerinde hiperfleksibilite, bilateral klino-
daktili, sol elin IV ci parmaginin radial yaninda deri ve kemik ka-
bartisi ile diizensizlik, solda IV ve V e uyan bir brakimetakarpi,
teral pes transversus ve metatarsus varus, I, IV ve V ciye uyan
bilateral brakimetatarsi ve brakifalangi ve ayrica bilateral genu val-
gum saptanmistir. Hafif pelvis egriligi olan bu sayrida, sola dogru
konvekslik gésteren bir lomber vertebra egriligi ile, saga dogru yo-
nelmis bir torakal egrilik de bulundu. Omurganin muay2ne bulgusun-
da 6n planda tim olarak fikse olmus dorsal bir kifoz var.

: 3 ' = . ﬁ'

Resim: 9 — L-M-B-B sendromunda
omur cisimlerindeki kamalasma defor-
mitesi ile SCHEUERMANN'a  bagh
strukturel bozulmalar.

B.A. nin yapilan radyolojik muayenesinde : Sol elde IV ve V ciye
uyan brakimetakarpj ve brakifalangi, IV cii parmagin proksimal fa-
lanksina yakin olarak lokalizasyon gésteren ve fazladan yerlesmis
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dluzensiz bir kemik c¢ekirdegdi, lll, IV ve V ciye uyan iki yanh braki-
metatarsi ve brakifalangi, bilateral genu valgum, iki yanli koksa valga
ve hafif asetabuler displazi ve bilateral osteokondrozisi iskiopubika
(van NECK) saptandi.

Omurganin réntgen bulgusunda : Torakolomber geciste cmur ci-
simlerinin kama deformitesi ile 6rtli plaklarinda ossifikasyon bozuk-
luklari (SCHUERMANN sayriligi) ve ayrica kifoza eslik eden S-gek-
linde bir frontal egrilik de bulundu. 15 yasini gecmesine ragmen
B.A. da omur cisimlerinin epifizleri kemikleserek kapanmalarini ta-
mamlamamiglar.

Norolojik olarak refleks bozuklugu bulunmamasina karsilik, elek-
troensefalogramda (EEG) hafif ve orta derecede bozukluklar saptan-
di; hipersenkron potansiyel yck. HAWIK-zekd testinde 1.Q. % 65.
Audiogramda agir isitme veya sagirhk yok.

Go6z ve gozdibi muayenesinde : Makula ve cevresinde kolesterin
yerlesmeleri, iki yanl strabismus konvergens, tapeto-retinal dejene-
rasyon, iki yanh astigmatizm bulundu.

Laboratuar muayenesinde hafif bir demir eksikligi anemisi ya-
ninda sedimentasyonun orta derecede hizlanmasi (28/38 mm, 30/58
mm), glikoz tolerans testinde hafif patolojik degisme, FREDERICK-
SON-IV tipine uyan bir hiperlipidemi saptandi. idrarda (24 saatlik)
17-ketcsteroid cikarilisi hafifce artmis olarak tulundu (% 12,8 mg.
24 saatlik idrarda).

L-M-B-B sendromu goésteren bu sayrida, 6n planda, ortopedik
olarak tedavi edilmesi gereken asiri ve fikse bir dorsal kifoz ile
omur cisimlerinde 6rtu plaklarinin striiktir bozuklugu ve omurlarda
kamalagsma deformitesi (SCHEUERMANN) saptandigindan, kifozun
duzeltilmesi icin KOENEN-alc1 korsesi icinde reklinasycn uyguland.
KOENEN-alcI korsesi icindeki redreseman islemi hem 3-nokta pren-
sibine dayanmakta ve hem de ekstansiyon prensibine uymaktadir (3).
7 ay slre ile yapilan redresemmandan sonra B.A. ya sternal pelotlu
reklinasyon korsesi verildi. B.A. nin oligofrenisi, nedeniyle yapilan
reklinasyon tedavileri siresince iyi bir kollaborasyon saglanamadi ve
onune gecilemiyen yemek yeme istegj yuziunden gévde agirlhidinin
artmasi 6nlenemedi.

8.3.1974 tarihinde evine gonderilen B.A. nin sonraki kontrolleri
ayaktan yapildi.
24.10.1975 tarihindeki kontrol muayenesinde torakal kifoz agi-
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sinda artma ve cmur cis:mlerinin kamalasma deformitelerinde agir-
lasma gorildu. B.A. da gece korlugu surip gittiginden serum A-vita-
mini de@erleri arastirildi ve normalden diisiik olarak bulundu (32 iE -
9,6 mikro g
na bildirildi.

TARTISMA:

L-M-B-B sendromunun resesif bir gegis formu altinda kalitimla
ilgili oldugu bilinmektedir (5,6,8,10,12,13,18); buna ragmen sundugu-
muz olgunun anamnezi yani soy gecmisi bu yonden bir 6zellik gés-
termemektedir.

GROOS (6) ve PATENHEIMER (15) in degindikleri psisik bir dur-
gunluk yani inaktivite B.A. da karakteristik olarak géze carpmistir.

Literaturde deginilen visium kordis B.A. da hafif bir atrial sep-
tal defekt olarak kendini géstermistir.

B.A. da ayrica sakral béigede lokalize olan bir pigment nevisu
gorulmistir.

1958 yilinda dcgan kiz cocugunda, daha 3 aylik bebek iken, el
ve ayaklarindaki heksadaktili operasyonla duizeltilm:stir.

L-M-B-B sendromunda temel belirtilerden olan zeka gelismesinin
bozulmasi (oligofreninin degisik derecelerj olarak debilite veya em-
besilite seklinde) (1,4,5,6,8,10,12,13,15) sundugumuz olguda da ken-
dini gostermistir; B.A. debilitesi nedeniyle geri zekdalilarin alindiklar
bir okula génderilmistir.

intrauterin olarak yerlesen ve bir ara beyin (diensefalon) lezyo-
nu ile etyolojik iliskisi konusunda otérlerce gorus birligine varilan (1,
4,5,6,8,10,12,13,15) L-M-B-B sendromunun temel belirtilerine bizim
sundugumuz olguda da rastlanmistir : Ekstremitelerin gdvdeye oranla
disproporsiyonu ve FROHLICH tipine uyan bir distrofia adipozogeni-
talis yaninda (Resim: 1, Resim:2) oligofreni, amenore, eklemlerde
hiperfleksibilite, bilateral klinodaktili, heksadaktili, brakimetakarpi,
brakimetatarsi, brakifalangi, hafif asetabuler displazi ve koksa valga.
GROOS (6) un degindidi genu valgum B.A. da cok kelirli olarak gé-
rilmektedir (Resim: 1, Resim: 2).

G6z bulgusu olarak sundugumuz olguda makula ve cevresinde
kolesterin yerlesmeleri, bilateral astigmatizm, ikj yanl strabismus
konvergens ve tapeto-retinal deienerosyon saptanmistir. MIHOLIC et
al.in (12) degindikleri gece korligl (hemoralopi) sundugumuz olgu-
da kiiciik cocukluk yaslarindan beri bilinmektedir.

NEUMANN et al. in (13) saptadiklari ramus ossis pubis’in pars
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simfizika’sindaki ossifikasyon bozuklugu bizim olgumuzda bilateral
bir osteokondrozis iskiopubika olarak kendini gostermistir. Normal
olan biyime ve gelismelerde sinkondrozis iskiopubika 4 cii ve 6 ci
yaslar arasinda kapanma godstermektedir. Sinkondrozis iskiopubika-
nin kemikleserek kapanmasi B.A. da ossifikasyon bozuklugu nede-
niyle tomomlonmcmlstir (van NECK) (Resim: 7).

NEUMANN ve arkadaslarinin acikladiklan (13) torakal skolioz
ve kfoz ile omurlarin kamalagma deformitesi, glikoz tolerans testi
ile 17-ketosteroidlerdeki patolojik degerler bizim olgumuzda da bu-
lundu. Literatirde deginilen sedimentasyon hizlanmasi B.A. da orta
derecede degerlerle kendini belli etmistir (28-38 mm, 38-58 mm).

B.A. nin gece korlugu nedeniyle yapilan serum A-vitamini aras-
tirmasi, normale gére dusuk degerler vermistir. Literatiirde L-M-B-B
sendromu gosteren olgularda A-vitam
rastlayamadik.

Yapilan ortopedik muayenede sundugumuz sayrida hafif dere-
cede bir pelvis egriligi yaninda, sola dogru konvekslik gdsteren bir
lomber vertebra egriligi ile saga dogru konvekslik veren bir torakal
egrilik ve 6n planda da fikse olmus bir dorsal kifoz bulundu. Omur-
ganin radyolojik muayenesinde, torakolomber gecis bélgesinde, omur
cisimlerinin kama deformitesi ile birlikte 6rti plaklarinda ossifikas-
yon bozukluklan (SCHEUERMANN) ve ayrica kifoza eslik eden
S-seklindeki bir total egrilik de saptandi. 15 yasini gecmis olmasina
ragmen, B.A. da omur cisimlerinin epifizleri henuz kemikleserek ka-
panmamis. [

Omurlarin 6rti plaklarindaki diuzenli olmayan striktiir cok kere
omurlar arasi disklerin sikisip daralmalari ile paralel gider ve omur
cisimlerinin ventral bélimleri artan kifoz egriliginin tepesine denk
gelecek sekilde deforme olup kamalasma gosterirler (3), (Resim: 9).

L-M-B-B sendromunun tam bir tablosunu gdésteren sundugumuz
bu olguda, kombine olarak saptanan SCHEUERMANN sayriliginin et-
yolojisi kesinlikle bilinmemektedir (2,3,7,11,14,16,17,19). Kifozun etap-
larla yapilan redresyonunda anlam kazanan “‘basin¢+reklinasyon”
prensibidir (3). Bu prensibe uyan KOENEN-al¢i korsesi B.A. da ki-
fozun duizeltilmesi icin uygulanmistir. Oligofrenisi nedeniyle B.A. ile
iyi bir kollaborasyon saganamadi, artan adipozitas durumu da ya-
pilan redreseman igleminde negatif bir etkime yarattigindan, optimal
bir sonuca ulasilamadi. 7 aylik bir sireden sonra B.A. ya sternal
pelotlu bir reklinasyon korsesi verildi.

Kemiklerin gelisme ve olgunlagsmasinda A-vitamininin énemli bir
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rolii oldugu bilinmektedir. Omurlarin 6rtii plaklari ile omur cisimle-
rinde striktirel bir bozulma ile kombine olarak gelisen bir torakal
veya torakolomber kifoz (SCHEUERMANN) eytolojisinde bir A-vita-
min eksikliginin énemli bir rol oynayip oynamadidi bugiine kadar
arastinimamistir.  PERTHES, SCHEUERMANN gibi buyume ¢aginda
ortaya cikan ve avaskiiler nekroza benzeyen osser striktir bozuk-
luklarinda yaptigimiz serum A-vitamini ve beta-karotini arastirma-
larinda normalin ¢ok altinda degerlere rastladik. Belki burada A-vi-
taminine refrakter olan ¢ocuklarda veya genclerde, hizhi bir buyiime
devresinde, artmis olan vitamin gereksinimi nedeniyle, striktirel bo-
zukluklar gelisebilmektedir.

Her ne kadar L-M-B-B sendromunun kalitimla gecisi bilinse ve
bir diensefalon lezyonunun burada sayriligin gelismesi lzerindeki et-
kin rolii yéniinden birgcok otérlerce goris birligine varnilsa da (14,5,
6,8,10,12,13,15), B.A. da temel bir bulgu olarak ortaya cikan gece
kérlugu bizi bu olguda A-vitamini arastirmasina goéturdi. Elde edilen
sonu¢, A-vitamininin serumdaki normale goére disik degerlerini ver-
diginden, hakh olarak bir A-vitamini yetersizliginin de burada bir rol
oynayabilecegini dusunmekteyiz; dogal olarak bu etkin rol, L-M-B-B
sendromunun temel sayrilik tablosu ve etyolojisi yéninden olmayip,
yalniz omur cisimlerinin ve iskiopubikal kemik lokalizasyonunun
struktir bozukluklar ile gece koérliugini kapsamaktadir.

SONUC:

1 — Kahtimla 6n planda resesif bir gegis formu gosteren
L-M-B-B sendromunda, semptomlarin gelismesi yénunden, bir ara
beyin (diensefalon) lezyonu énemli bir rol oynamaktadir.

2 — Sundugumuz olguda oligofreni, hipogenitalizm, adipozitas,
el ve ayaklarda heksadaktili, genu valgum ve tapetoretinal dejene-
rasyon gibj L-M-B-B sendromu icin karakteristik olan belirtilere rast-
lanmistir. Ayrica hiperfleksibilite, brakimetakarpi, brakimetatarsi ve
brakifalangi sayrilik tablosuna ¢cesni katan semptomlar olmustur.

3 — Gozlemini yaptigimiz bu 15 yasin biraz uzerindeki sayrida
saptanan gece korluglu (hemeralopi) géz semptomlar: cergcevesinde
kendini ilgin¢ olarak belli etmistir.

4 — Bu olgudaki karakteristik olan L-M-B-B sendromu semp-
tomlarina ayrica bir SCHEUERMANN sayriligi ile van NECK osteo-
kondrozisinin bulgular da ilgin¢c yonlerj ile eslik etmektedirler.

5 — Sundugumuz olgunun 17-ketosteroid degerleri ve glikoz
tolerans testi patolojik sonuclar vermistir. Ayrica adip6z olan bu
sayrida FREDRICKSON-IV tipine uyan bir lipoid metabolizmo bozuk-
lugu da saptanmisgtir.
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6 — Gece korligu ve aseptik nekroz lokalizasyonlari bulunan
bu sayrida yapilan serum A-vitamin arastiriilmasi) normalin oldukg¢a
altinda olan degerler vermistir.

7 — Burada tabloya eslik eden SCHEUERMANN ve van NECK
gibi osteonekrozlarin etyolojisinde A-vitamini eksikliginin énemli bir
rol oynayip oynamadigi heniiz kesinlikle bilinmemektedir, ama bir
olasilik olarak kendini burada belli etmektedir.

8 — Biz burada bu etyolojik olasiligi dusuntrken yaptigimiz
diger bir arastirmanin sonuclarina dayanmaktayiz. Baska bir yayini-
mizda deginecedimiz bu arastirmada, SCHEUERMANN ve benzeri
aseptik nekrozlarda, olduk¢ca dusuk olan serum A-vitamini degerleri
bulunmustur.

ZUSAMMENFASSUNG

“Eine Kombination des Laurence-Moon-Bardet-Biedl Syndroms Mit
Scheuermann und Van Neck”

Oligophrenie, Hypogenitalismus, Adipositas, Augenveraenderungen und die
multiplen Missbildungen sind die Hauptmerkmale des L-M-B-B Syndroms. Es wurde
uber eine mit SCHEUERMANN'‘scher und van NECK'scher Osteochondrosis beo-
bachtete Form berichtet, bei der sich das Volibild des ziemlich setienen L-M-B-B
Syndroms fand. inzwischen wurden Pathogenese, Differentialdiagnose und thera-
peutische Massnahmen erortert,

Bei der Entstehung der Nachtblindheit und der aseptischen Knochennekrose
(SCHEUERMANN und van NECK) spield eventuell eine A-Hypovitaminose eine
bedeutende Rolle.

SUMMARY

The combination Laurence-Moon-Bardet syndrom with
Scheuermann and Van Neck

Olygophrenia, hypogenitalism, retinitis pigmentosa and multiple malfor-
mations are the fundamental symptoms of L.M.B.B syndrome. A report has
been given here on a form ‘where a complete picture of L.M.B.B. syndrome,
which is highly infrequent, eristed and 'which has been observed througf
Scheuermann and Van Neck osteochondrosis. Meanwhile, pathogenesis
differential diagnosis and choices of procedures have been discussed. 4-hypo-
vitaminosis might probably play a significant rol in the development of might
blindness and aceptic bone necrosis.
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