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Wolfram (DIDMOAD) Sendromlu Olgu Sunumu
Wolfram (DIDMOAD) syndrome: A Case report
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OZET

On yasinda erkek hasta gdérme azligi sikayeti ile
Goz Hastaliklari Poliklinigine basvurdu. Her iki
gdzde gbrme keskinligi iki metreden parmak say-
ma dizeyinde idi. Her iki gbézin biyomikroskopla
muayenesi normal sinirlardaydi. Géz dibi incele-
mesinde her iki gézde optik atrofi belirgindi. Hasta
iki yildir Tip 1 diabetes mellitus tanisiyla izlenmekte
ve geceleri idrar kagirmaktaydi. Yapilan tetkikler
sonucunda hastaya Wolfram (DIDMOAD) sendro-
mu tanisi konuldu. Dizenli tibbi tedavi altinda ol-
masina ragmen hasta zamanla okuluna devam
edemez hale geldi. Zeka diizeyi normal sinirlar ice-
risinde olan hasta, gérme engelliler igin egitim ve-
ren bir kuruma ydnlendirildi. Wolfram sendromu
genetik arastirmaya gerek kalmadan klinikte kolay-
ca tani konulabilen bir sendrom olup, hekimler giin-
lUk pratiklerinde bu taniyi akillarinda bulundurmali
ve Klinikler arasi igbirligi ile hastaya en iyi tedavi
imkani sunmalidirlar.

Anahtar  Kelimeler: DIDMOAD
Wolfram sendromu, optik atrofi.

sendromu,

GIRiS

Wolfram sendromu; ilk olarak 1938 yilinda
Wolfram tarafindan diabetes insipidus (DI),
diabetes mellitus (DM), optik atrofi ve sagirligin
(DIDMOAD) birlikte goriildiigii klinik bir durum
olarak tammlanmstir'”. {1k olarak DM tamsi alan
hastalarda ilk on yil icinde optik atrofi ortaya ¢ikar.
Ardindan ikinci on yilda tabloya DI ve
sensorinoral sagirlik eklenir. Daha sonra sirasiyla
ticiincii on yilda iiriner sistem disa akim yollarinda
genisleme ve dordiincii on yilda multipl norolojik
anomaliler goriiliir. Primer gonodal atrofi tabloya
eklenebilen diger anomalilerdendir. Oliim ise ge

ABSTRACT

A 10 years old boy admitted to Ophthalmology
Clinic with the complaint of low vision. His oph-
thalmologic examination showed decreased visual
acuity as counting fingers from 2 meters in both
eyes. Biomicroscopic examination of his both eyes
was normal. Optic atrophy was apparent in his
both eyes on fundoscopic examination. He has
been followed with the diagnosis of diabetes melli-
tus type 1 for the last two years and had nocturnal
enuresis. He was diagnosed as Wolfram (DID-
MOAD) syndrome based on the results of clinical
and laboratory examinations. His medical man-
agement has been carried out carefully however
he was no longer able to attend his school. His IQ
was within normal ranges and he was referred to a
school which educates visually disabled children.
Wolfram syndrome can easily be diagnosed in out-
patient clinics since it does not require a genetic
analysis. Physicians should keep in mind this diag-
nosis during their daily practice and provide the
best management to the patient by achieving in-
terdisciplinary co-operation.

Key Words: DIDMOAD syndrome, Wolfram syn-
drome, optic atrophy

nellikle beyin sap1 atrofisine bagli olarak gelisen
solunum yetmezligi sonucu gerceklesir. Hastaligin
patogenezi tam olarak bilinmemekle birlikte,
otozomal resesif gecislidir. Ingiltere’de prevelansi
1/770.000 olarak bildirilmistir.

Hastaligin en Onemli tam kriterleri juvenil
diabetes mellitus ve optik atrofi birlikteligidir'*.
Wolfram sendromu hastalarinda ortaya c¢ikan
semptomlardan cogunlukla 4. kromozom iizerinde
bulunan WFS1 genindeki mutasyonlar sorumlu tu-
tulmustur. Bu gen noronlar, pankreas b-hiicreleri,
i¢ kulak, kalp, plasenta, akciger ve karacigerde bu-
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Iunan bir endoplazmik retikulum membran protei-
nini (wolframin) kodlar. Islevi bilinmemekle bir-
likte bu protein eksikliginde endoplazmik
retikulum igerisindeki stres artarak hiicre
sikliisiiniin ve kalsiyum homeostazisinin bozulma-
sina neden olur’. Oftalmolojik agidan DIDMOAD
sendromu; sekonder defektlerle birlikte goriilen
primer optik atrofiler grubunda ele alimr®.

Bu calismada optik atrofi, diabetes insipidus,
diabetes mellitus birlikteligi olan ve ¢cok nadir go-
riillen Wolfram sendrom’lu bir olguyu sunuyoruz.

OLGU SUNUMU

On yasinda erkek hasta, gorme azlig1 yakinmasi ile
Goz Hastaliklart Poliklinigine bagvurdu. Hasta
normal devlet okuluna devam etmekte ve gdrme
azligr nedeniyle derslerini iyi takip edemedigini
ifade etmekteydi. Hastanin goz muayenesinde her-
hangi bir kirilma kusuru olmaksizin her iki gozde
gorme keskinligi iki metreden parmak sayma dii-
zeyindeydi.

Resim 1 a. Sag g6zinln géz dibi goérintilenme-
sinde optik atrofi izZlenmektedir.

Her iki g6ziin biyomikroskopla 6n segment mua-
yenesi normal sinirlardaydi. Goz dibi incelemesin-
de diabete bagli bir degisim olmamakla birlikte her
iki gozde optik atrofi saptandi (Resim 1a,1b). Ai-
lenin sorgulanmasiyla hastanin iki yildir Tip 1
diabetes mellitus tanisiyla izlendigi ve geceleri al-
tin1 1slattigl, normalden fazla su ictigi ve sik sik id-
rar gikarttifn 6grenildi. Hasta, Wolfram sendromu
on tanistyla ileri tetkik icin ¢ocuk hastaliklar1 po-
liklinigine yonlendirildi.

Hastanin diabetes insipitus tanisina yonelik
olarak kan biyokimya incelemesi, tam idrar tetkiki

ve 24 saatlik idrar incelemesi yapildi. Serum Na*
degeri 143 mEq/L, spot idrar yogunlugu 1008, 24
saatlik idrar yogunlugu 1006, idrar miktar1 yakla-
sik giinliik 4 litre idi. Susuzluk testi yapilan ve test
sirasinda su kisitlamasi ile idrar yogunlagmasi go-
rilmeyen  hastada;  sentetik  desmopressin
(DDAVP) ile idrarin yogunlagsmasi nedeniyle
diabetes insipidus tanisi kondu ve 20 mikrog-
ram/giin dozunda desmopressin baglandi. Hastanin
kan sekeri insiilin ile regiile idi.

Hastaya ayrica odyometrik inceleme ve psiki-
yatrik degerlendirme yapildi. Odyometrik incele-

mede orta derecede sensorinoral isitme kaybi sap-
tandi.

Ileri derece optik atrofisi nedeniyle gorme ala-
n1 ve renk gorme degerlendirilemedi. Okul bagari-
sinda diisiis gdzlenen hastanin ruhsal durum mua-
yenesinde zeka diizeyinin normal sinirlarda oldugu
ancak ¢ok zengin bir hayal alemi ile birlikte olayla-
11 fantastik bir sekilde yorumladig: tespit edildi.

Resim 1 b. Sol g6z dibinde optik atrofi izlenmekte-
dir.

Degerlendirmeler siirerken hasta gerek gérme azli-
&1 ve gerekse ¢ok sik idrara ¢ikma sebebiyle oku-
luna devam etmemeye bagsladi. Hastanin okulunda
dersleri takip etmesi mevcut gorme keskinligi ile
gii¢c olacagindan hasta gorme engelliler ilkogretim
okuluna yonlendirildi. Hastaya ve ailesine sosyal
ve maddi destek saglanabilmesi amaciyla yonlen-
dirme yapildi.

TARTISMA

Wolfram sendromu herediter optik noropatilerin
ayirict tamsinda diisiiniilmesi gereken
norodejeneratif bir hastaliktir. Optik atrofi ayirici
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tanisinda dikkatli bir muayene, nororadyolojik go-
riintiilleme ve aile 6ykiisii 6nemli yer tutmaktadir.
Juvenil diabetes mellitus ve optik atrofi tam icin
gereklidir. Son yillarda Wolfram sendromu ile ilgi-
li birgcok genetik arastirma yapilmis ve Ozellikle
noronlar, pankreas b-hiicreleri, i¢ kulak, kalp, pla-
senta, akciger ve karacigerde bulunan bir
endoplazmik retikulum membran proteinini kodla-
yan WFS1 geni incelenmistir’. Hasta klinige send-
romun tim sistemik tutulumlan ile birlikte gelme-
yebilir'?. Bu yiizden ilgili uzman doktorlarinin
sendromu taniyabilmeleri i¢in olguya genis pers-
pektifle bakmalari gerekir.

Hastaya tani konduktan sonra farkli endokri-
nolojik ve norolojik tutulumlarin tabloya eklenebi-
lecegi® ve bu yiizden hastanin takibi gerektigi has-
taya ve ailesine anlatilmalidir. Wolfram sendromlu
hastalarda ciddi psikiyatrik bozukluklar goriilebil-
mektedir.

Hastanin hayat kalitesini artirmak icin siste-
mik tutulumlarin tedavisinin yan sira psikolojik ve
sosyal destegin de 6nemi unutulmamalidir’.

Hastalarin ¢ogu tan1 kondugunda okul ¢agin-
dadirlar®. Optik atrofi, sensorinorol isitme kaybu,
iyi tedavi edilmemis endokrinolojik tutulumlar ve-
ya ila¢ kullanimi konusundaki egitim yetersizligi

okul basaris1 ve sosyal hayata katilim agisindan
hastanin zorlanmasina sebep olabilir. Gerektiginde
hastaya yardimci protezler Onerilmeli, hatta hasta
engelliler i¢in egitim veren okullara yonlendirilme-
lidir.

Sonug olarak Wolfram sendromu optik atrofi,
diabetes insipidus, diabetes mellitus birlikteligi ile
goriilen nadir bir hastalik olup, hekimler giinliik
pratiklerinde bu taniyr akillarinda bulundurmali ve
klinikler arasi isbirligi ile hastaya en iyi tedavi im-
kaninm sunmalidirlar.
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