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ABSTRACT

The 17 years old boy was diagnosed as Borjeson Forsmann Lehmann Syndrome who was referred to our Genetic
Diagnosis Center for his dysmorphic features, obesity, gynecomasty and mental retardation . There are so many
diseases in differantial diagnosis of obesity and mental retardation that BFLS is a rare one of them. We aimed to
discuss the findings of the patient clinically diagnosed as BFLS within the scope of literature.
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OZET

Dismorfik yliz gérinimi, obezite, jinekomasti ve mental gerilik nedeniyle Genetik Tani Merkezimizde degerlendirilen 17
yasindaki erkek olguya klinik olarak Borjeson Forsmann Lehmann Sendromu (BFLS) 6n tanisi konuldu. Obezite ve
mental gerilik nedeniyle basvuran hastalarda ayirici tanida pek cok hastalik bulunmaktadir ve oldukga nadir gorilen
BFLS da bu hastaliklardan biridir. Bu galismada; BFLS 6n tanisi diistindigumuz olgunun bulgularini literatir bilgileri
1IsIginda tartismayi amagladik.

Anahtar soézciikler: jinekomasti, mental retardasyon, obezite
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GIRIS
Xe bagh mental retardasyon, X
kromozomunu ilgilendiren mutasyonlara bagli
gelisen ve gorilme sikligi 500-1000 canli
dogumda bir olarak tahmin edilen mental
retardasyon grubudur (1). X kromozomu
Uzerindeki pek ¢ok gene ait mutasyon mental
retardasyon nedeni olarak bildirilmistir. X
kromozomu Uzerindeki s6z konusu
mutasyonlara sahip erkekler, X kromozomunu
tek kopya olarak tasidiklari igin hastahgin
klasik bulgularini géstermekte; kadinlar ise X
inaktivasyonu mekanizmalarindan otara farkli
degisken fenotiplere sahip olabilmektedir.

Bu olgu sunumunda X-bagh MR
grubunda olan ve oldukga nadir goriilen BFLS
tanisi disunulen bir hasta tartisilacaktir.

OLGU SUNUMU

17 vyasinda erkek olgu, gdguslerinde
blyime ve dismorfik yliz gérinimi nedeniyle
aile hekimi tarafindan genetik muayene
amaciyla Genetik  Tani Merkezimize
yonlendirildi.

Olgu, aralarinda 1. derece kuzen evliligi
bulunan saglkli anne ile sagliklh babanin
ikinci gebeliginden miadinda, NSVY ile 1750
gr agirhginda dogurtulmustu. Ailenin ilk
gebeligi, saglikh erkek gocuk ile
sonuglanmistt ve aile o6yklisinde 6zellik
bulunmamaktaydi.

Annenin gebelik takipleri hastanede yapildigi
ve antenatal takiplerinde patolojik bir bulgu
saptanmadigi dgrenildi.

Blyume gelisme sorgusunda bas
kontrolinin 3-4 aylikken, ilk dis ¢ikisinin 5
aylk, 6 aylikken,
yurimenin 12 aylikken gerceklestigi 6grenildi.

desteksiz oturmanin
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2 yasinda cumle kurmaya baglayan olgu
tuvalet terbiyesini 4-5 yaslarinda edinmisti.
Olgunun basvuru fizik
incelemesinde; vicut agirhgr: 66,5 kg (50p),
boy: 160 cm (<3p), bas cevresi: 44 cm (<3p)
Vucut kitle indeksi: 26 olarak saptandi.

Genel durumu iyi, suuru agik, aktifti. Alin
dar, oksiput mikrosefalik
goriinimdeydi. Gozler derin yerlesimli ve
hipotelorizm  mevcuttu  Burun  belirgin,
dudaklar kalin ve dolgun, Ust dudak 6nde idi
(Resim 1). Ylksek ve dar damak mevcuttu.
Kulaklar ve belirgin, preaurikuler
bdlgede belirgin bir nevis bulunmaktaydi. Her
iki el 5. parmaklarda hafif klinodaktili
mevcuttu.  Bilateral  jinekomasti
saptanan hastanin, meme palpasyonunda
kitle ele gelmedi (Resim 2). Haricen erkek
gérinimunde olan olgunun diger sistem
muayeneleri dogal olarak degerlendirildi.

Hastanin hormon profili incelemesinde
Prolaktin: 18,34 ng/ml (2.7-18.3) ve
progesteron: 1.34ng/ml (0.21-1.06) yuksekligi
disinda diger parametreler normal olarak
degerlendirildi.
Olasi retinal
anormallikleri
degerlendirmesi

anindaki

diz ve

iri sol

varligi

patolojiler ve optik sinir
agisindan  yapillan g6z
normal olarak bildirildi.
Tanida olasi bir kromozom bozuklugunu
ekarte edebilmek igin  periferik  kan
orneginden GTG bantlama ile yapilan
kromozom analizi; 46,XY normal karyotip
olarak sonuclandi.

Olgu mikrosefali / mental retardasyon
grubunda degerlendirildi ve eglik eden
generalize obezite ve jinekomasti varligi ile
dismorfik bulgulari da g6z éniine alindiginda
on tani BFLS olarak dusunuldi.



Ozalp Yiiregir ve ark.
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Resim 1: Olgunun dismorfik yiiz bulgulari

Resim 2: Jinekomasti ve obezite

TARTISMA
Borjeson — Forssman - Lehmann
Sendromu (BFLS); blyik kulaklar,

hipogonadizm ve mental gerilik ile karakterize
X’e bagl gecis gosteren bir sendromdur®.
BLFS tanisi alan olgularda boy genellikle
50. persentilin altindadir. Obezite 6zellikle
hayatin ilerleyen dénemlerinde belirgin hale
gelir. Hipogenitalya ve biydk kulaklar
dogumda dikkat ceken bulgular olabilir ve
¢ogu infantta generalize hipotoni ve beslenme
gucligu  bildiriimektedir. Gelisme  geriligi
genellikle hayatin ilk yilindan itibaren belirgin
hale gelir ve sonucta mental retardasyonun
derecesi ciddi olabilecedi gibi hafif-orta
derecede de olabilir. Tani alan olgularin bag
cevreleri genellikle 3. persantilin altindadir
ancak normosefalik hatta makrosefalik
vakalar da bildiriimistir. Adblesan dénemde

62

C.U. Tip Fakiiltesi Dergisi

gelisen jinekomasti sik gdzlenen bir bulgu
olarak belirtilmektedir®>,

Kaba ylUz goérinimd, derin yerlesimli
g6zler, blyuk kulaklar, etli kulak lobu,
nistagmus, ptozis, gérme kusuru, retina ve
optik sinir anormallikleri, katarakt, dolgun
yanaklar, kuguk penis, inmemis testis,
sekonder seks karakterlerinin gelisiminde
gerilik, uca dogru incelen parmaklar, kifoz —
skolyoz, radyolojik anormallikler  (ince
kalvaryum, kiguk servikal spinal kanal,
Scheuermann benzeri vertebral degisiklikler,
uzun kemiklerde ve ellerde metafizyel
genisleme, hipoplastik orta ve distal
falankslar) sendromda tanimlanmigs olan diger
bulgulardir®.

X’e bagl kalitim paternine sahip olan bu
sendrom, PHF6 (plant homeodomain like
finger)  (Genbank number:
Gl:27497548) genindeki mutasyonlardan
kaynaklanmaktadir. Xq26-27 bdlgesinde
lokalize olan bu genin fonksiyonu tam olarak
bilinmemektedir. BFLS disunilen olgularda
PHF6 genine ait ¢ogunlugu missense ve
trunkasyon mutasyonlari olmak Uzere farkl
mutasyonlar bildirilmistir*>®"

PHF6 geninde heterozigot mutasyon
tasiyan bayanlarin entelektiel kapasitelerinin

accession

ortalamanin altinda olabilecegi de
bildiriimektedir.

Olgumuzda ailenin  tekrar  gebelik
planlamamasi ve mutasyon taramasi

istememesi nedeniyle molekiler galisma ile
taninin konfirmasyonu yapilamadi.

Mental retardasyonlu c¢ocuklarin buyuk
bir kisminda obezite bulunmaktadir ancak
bunlarin ¢ok az bir kisminda tani BFLS'dur.
Literatir taramalarina baktigimizda; daha
Once Turkiye’ den bildiriimis tek bir olgu
sunumu bulunmaktadir®. Klinik tanida en ¢ok
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yardimci olacak o6zellikler; uzun, etli kulak
loblari; kisalmig, anormal ayak parmaklari;
uca dogru incelen, yumusak parmaklar,
jinekomasti; adélesan dénemde belirginlesen
obezite; eksternal hipogenitalyadir. Ozel bir
tedavisi olmamakla birlikte; erken yaslarda
itibaren devam edilen 6zel egitimden fayda
goérmektedirler®.

Hastaligin sekilde tanisinin
konmasi hastayr  dogru
ydnlendirmesi ve takibi agisindan énemlidir.
Ayni zamanda genetik danisma oturumu
esnasinda aileye dogru bilgiler aktariimasini
ve sonraki gebelikler igin prenatal tani
olanaklari saglayabilmektedir.

dogru
klinisyenin
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