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¢ Laurence Moon Bardet Biedl sendromu otozomal resesif gecisli, polidaktili, higogenita-

lizm, obesite, gérme bozuklugu ve mental retardasyon ile karakterize bir sendromdur.
Nadir rastlanmasi nedeniyle aganglionik megakolon anomalisi gériilen Laurence Moon
Bardet Biedl Sendromlu bir vakay: sunduk. Yedi yasindaki erkek cocuk onbes aylikken
konjenital aganglionik megakolon nedeniyle opere edilmisti. Fizik muayenede; obesite,
mental retardasyon, hipogenitalizm, sol inmemis testis ve her iki ayakta opere edilmis la-
teral polidaktiliye ait skar dokusu bulundu. Oftalmoskopik muayenede retinitis pigmen-
tosa saptandi. Hasta periyodik takibe alinarak aileye genetik damsma verildi. Vaka lite-
ratiir 1is18inda tartisild

Anshtar Kelimeler: Laurence Moon Bardet Bied! sendromu, aganglionik megakolon.

Laurence Moon Bardet Biedl syndrome is characterized by retinitis pigmentosa, obesity,
mental retardation, polydactyly and hypogenitalism. A seven-year -old boy was referred
to the pediatric department because mental retardation. He had been operated because
aganglionic megacolon and lateral extra digits on 15 months old. Physical examination
showed obesity, mental retardation, hypogenitalism and left undescended testes. Oph-
thalmoscopy revealed retinitis pigmentosa. Periodic follow-up was begun and genetic
counselling was advised to family. The case was discussed according to the literature.
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E.Iaurence Moon Bardet Biedl sendromu
{LMBBS]), retinal distrofi, polidaktili, obesi-
te, mental retardasyon, hipogonadizm ile
karakterize nadir gortlen bir hastalilk-
tir(1-3), Hastalikta gériilen anomaliler igin-
de triner sistern anomalisi sik gozlendigi
i¢in altinc: major bulgu olarak kabul edil-
mektedir(2.4), Daha az siklikta goriilen kon-
jenital anomaliler ise; kardiyak defektler,
serebeller disfonksiyon, nadiren anal atrezi
ve aganglionik megakolondur(l.5-8), Biz
nadir goértilmesi nedeniyle aganglionik me-
gakolon anomalisi nedeniyle opere edilmis
bir Laurence Moon Bardet Biedl sendromu
vakasin: sunuyoruz.

VAKA

3B, yedi yasinda erkek cocuk., zeka geri-
1igi sikayeti ile getirildi. Yapilan muayene-
sinde hasta obes goriiniimli olup agirhk 32
kg (>% 97}, boy 115 cm (% 10) idi (Resim 1).
Yasmna gore mental gelisimi geri olan has-
tada, hipogenitalia (Resim 2}, sol inmemis
testis ve her iki ayakta operasyonla alinan
lateral polidaktili yerinde skar dokusu sap-
tandi. Karin cildinde megakolon ame-
livatina ait skar mevcuttu. Oftalmoskopik
muayenesinde, papillalarda difftiz solukluk,
peripapiller bolgede atrofi, retinada 'yer yer
pigmenter degisiklikler saptand: ve baz:
bolgelerde koroid damarlar seciliyordu
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(Resim 3). Bu bulgular retinitis pigmentoza
ile uyumlu idi. Retrospektif incelemede;
hastaya 3 aylikken transvers loop kolosto-
mi yapildigi, 1 yasinda biyopsi ile aganglio-
nik megakolon tamsi konuldugu (Resim 4),
onbes aylikken (1.3.1989) Swenson pro-
sediir operasyon uygulandig: ve 20.04.1989
tarihinde kolostominin kapatilarak aym
seansta her iki ayaktaki lateral altinci par-
maklarin eksize edildigi belirlendi.

Resim 1: Hastanin gérintmi

Rutin kan elektrolitleri, bdbrek ve kara-
ciger fonksiyon tetsleri normal bulundu.
Posteroanterior akcier grafisi, EKG, batin
ultrasonografisi ve beyin tomografisinde
patolojik bulgu saptanmadi. Folikuler sti-
miile edici hormon (FSH) 5.1 mIU/ml, total
testesteron 0 ng/ml (N: 0.1-0.4) idi. Diger
aile bireylerinin incelenmesinde benzer
vaka olmadidy belirtildi. Aileye otozomal
kalitima uygun olarak genetik danmisma ve-
rilip hasta periyodik kontrollere cagirldi.
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Resim 2: Kacuk genital yaps

Resim 3: Fundoskopide retinitis pigmentosa
goranami

TARTISMA

Laurence JZ ve Moon RC®), 1866 yilinda
bir ailede dért kardeste mental retarda-
syon, hipogenitalizm, spinoserebellar atak-
si, pigmenter retinopati ve daha sonra
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gelisen spastik parapleji bulgularmi
tammmlamislardir. Bardet ve Biedl®, 19201
yillarda kontenjinal obesite, polidaktili,
retinitis pigmentoza, hipogenitalizm, men-
tal retardasyon ve anal atrezi bulgulanyla
bir sendrom tarmumlamislar ve kisa bir sire
sonra bu vakalarin hepsinin aym sendrom
oldugu dustntlerek hastaliga Laurence
Moon Biedl sendromu adi verilmistir(3),
Son yillarda ise hastaliin Laurence Moon
sendromu ve Bardet Biedl sendromu olarak
iki ayn klinik formu oldugu kabul edil-
mektedirl-3). Polidaktili ve obesite Lauren-
ce Moon sendromunda nadiren gortltrken,
Bardet Biedl sendromunda ¢ogunlukla (%75
oraninda) bulunmaktadir. Laurence Moon
sendromunda oOzellikle ataksi ve parapleji
ile seyreden progressif noérolojik tutulum
karakteristik bir bulgu olarak kabul edilir-
ken, Bardet Biedl sendromunda ise ndorolo-
jik komplikasyonlar nadiren gortlmekte-
dir(!=3. Bu verileri gore vakamizda nérolo-
jik bulgularin olmayis1 hastanin Bardet
Biedl sendromu oldugunu desteklemektedir.

Hastaligmn insidanst konusunda oldukga
farkli sonuclar vardir. Bardet Biedl sendro-
munda prevanlansi konusunda isvecre'de 1/
160.000©), Kanada'da 1/17.5001 gibi oran-
lar verilmistir. Gtinumutzde kabul edilen
goruse gore, Bardet Biedl sendromunun besg
kardinal bulgusu vardir. Bunlar retinal
distrofi, polidaktili, mental retardasyon,
obesite ve hipogonadizmdir. Baz1 yazarlar,
bu bulgulara renal anomalileri ilave etmek-
tedirler®" Bizim vakamizda bes bulgu
olmasina ragmen renal anomali saptana-
mamustir. Retinal disrofi, vakalarin % 92-
94'tinde goriilmektedir@ . Fundus tutulumu,
atipik pigmenter retinal distrofi ile birlikte
erken maktler tutulumla karakterizedir.
Makitiler degisiklikler hastaliin ge¢ doéne-
minde olusur ve nadiren de olsa énemli
dlctide gorme bozuklugu ile sonuglamr(”.

Aganglionik Megakolon Anomalisi Goriilen Bir Laurence
Moon Bardet Biedl Sendromu Vakass

Gorme bozuklugu genellikle hayatin ikinci
ve tchnct on yil icinde gelismektedir. Ya-
pilan bir calismada hastalann %63.6'sinin
gorme fonksiyonunu tamamen kaybettigi
bildirilmigtir(19),

Mental retardasyon %87 oramnda bildi-
rilmekli beraber(”) bazi yazarlar bu bulgu-
nun kardinal bulgu olmadigimi ve hastalar-
da emosyonel ve entellekttiel gelisimin bo-
zulmasina bagl olabilecegini diistinmekte-
dirler(?).

Hastalarda kiiciik genital organlar, in-
memis testis, bifid skrotum, hipospadias,
sekonder seks karekterlerinin gelismemesi
ve amenore bulunabilir®, Vakalarin %
74'inde tespit edilen hipogonadizmin(”), hi-
popitiitarizm ile iliskili olmadig1 ve pri-
mer kaynakl oldugu gdsterilmistir@. Has-
talar hipogonadotropik degildir ve gonadot-
rop salgilayict hormon testine cevap verir-
ler. Hastammzda penis ve sag testis oldukega
ktcuktt ve sol testin inmemisti. Testeste-
ron duzeyi ise sifir idi.

Onceki calismalarda Bardet Biedl send-
romunda renal lezyonlar sik olarak rapor
edilmesine ragmen bazi ¢alismalarda ano-
mililerin nadir oldugu belirtilmektedir
(119}, Otopsi serilerinde ise tirogenital ano-
mali siklifi %71 olarak saptanmustir(ll),
Churchill ve ark.(*), Bardet Biedl sendro-
munda renal tutulumun %90'a yakin oran-
larda bulundugu ve hastaligin altinci kardi-
nal bulgusu olmas: gerektigini savunmus-
lardir. Hurley ve ark.(12), bildirdikleri
dokuz hastanin yedisinde renal tutulumun
oldugunu, bunlarn besinin dremi, t¢inin
hipertansiyon ve ikisinin bébrek yetersiz-
liginden olduklerini bildirmislerdir. Har-
nett ve ark.(13) Laurence Moon Biedl sednro-
munda renal stritktiirel anomalilere ilave
olarak fonksiyonel renal anormaliteleri de
tespit etmislerdir. Bu anormaliteler idrar
asidifikasyon ve konsantrasyon defektleri
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gibi tabdaler yetersizlik, renal yetersizlik ve
hipertansiyondur.

Polidaktili, el ve ayaklarda normal
fonksiyon goren altinci bir parmak veya
rudimenter bir yapi olarak®, hastalarin
%75'inde gozlenir®. Bizim vakamizda da
her iki ayakta lateral altinci parmagn
oldugu ve operasyonla alindif: tespit edildi.

Obesite %91 vakada bulunan ve genel-
likle yasamm ilk dort yili icinde ‘gelisen
bir bulgudur®?), Hastamizda oldugu gibi
obesitenin ¢ogunlukla gévdede ve ekstremi-
telerin proksimalinde belirgin oldugu bildi-
rilmistir(2). Ulkemizden Bale1 ve ark.(14)
biri ikiz i¢ kardeste LMB sendromu rapor
ederek, hastalifin gecisi hakkinda daha
kesin bilgiler edenilebilmesi i¢in LMB
sendromlu ikiz vakalarin detayll genetik
incelenmesi gerektigini vurgulamislardir.
Literattirde kactik cocuklarda odzellikle 3
yas ve altinda LMB sendromu tanmimlanan
vaka sayisi oldukca azdir(19),

Laurence Moon Bardet Biedl sendromu
ile birlikte trogenital anomaliler, kalp
hastaliklari, serebellar disfonksiyon gibi
konjenital anomaliler bildirilmistir(6.7},
Bardet ve Biedl(!) gasrointestenal sisteme
ait anomali olarak yalnizca bir vakada
anal atrezi rapor etmisglerdir. LMBBS ile
birlikte aganglionik megakolon anomalisi
¢ok az sayidaki vakada bildirilmistir(5:15),
Bizim vakamizda, bir yasindayken agang-
lionik megakolon ve polidaktili bulgusu
disinda dier bulgularn olmnayisi nedeniyle
LMBBS distniilmemis ancak daha sonraki
yillarda obesite ve mental retardasyonun
klinik tabloya eklenmesiyle tami konula-
bilmistir. Sonu¢ olarak, bizim vakamiz
aganglionik megakolon, polidaktili, obesite
bulgulan olan ¢ocuklarin Laurence Moon
Bardet Biedl sendromu olabilecegini ve
boyle cocuklarin bu yénden arastinilmasi-
mn uygun olacagimi diastindirmuistir.
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