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X’e Bagh Mental Retardasyon: Bir Olgu
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OZET

Mental retardasyon, jinekomasti ve obesitesi olan 14 yasindaki erkek hastanin yapilan tetkik ve muayenesi sonucu Borjeson-Forssman- Lehmann
sendromu On tanisi kondu. X’e bagl hastaliklarin, erkeklerin hemizigot olmasi nedeniyle X kromozomu sendromik veya non sendromik mental
retardasyon genlerinin belirlenmesi ve haritalanmasi i¢in agik bir lokus haline gelmistir. ©2007, Firat Universitesi, Tip Fakiiltesi

Anahtar kelimeler: X’e bagl mental retardasyon, obezite, jinekomasti.

ABSTRACT
X-Linked Mental Retardation: A Case Report

The patient is 14 years old male patient with mental retardation, gynecomastia and obesity. Borjeson-Forssman- Lehmann syndrome presumed after
the clinical and laboratory studies. Given the ease of expression of X-linked disorders in hemizygous males, the X-chromosome has become an
obvious focus for beginning to map and identify genes for syndromal and nonspecific mental retardation. ©2007, Firat University, Medical Faculty

Key words: X-linked mental retardation, obesity, gynecomastia

Mental retardasyon 1Q’nun 70’in altinda olmasi ile belirlenir
ve puana goére smirda (~70), hafif (50-69), orta (35-49),
siddetli (20-34), ve derin (<19) olarak smiflandirilir (1).
Prevalanst % 2-3’tiir (2). X kromozomu iizerindeki genler i¢in
hemizigot olmalari nedeniyle erkeklerde, X’e bagl gegis
gosteren hastaliklarin kolayca ortaya ¢iktigi bilinmektedir. Bu
sebeple X kromozomu, sendromik veya non-spesifik mental
retardasyon genlerini arastirmak igin agik bir odak haline
gelmistir (1). X’e bagl gegis gosteren mental retardasyon
(XLMR) ilk kez 1940’larda tanimlanmakta, non-spesifik ve
sendromik XLMR olmak iizere iki ana grupta incelenmektedir
(3). Non-spesifik XLMR, herhangi bir morfolojik bozukluk,
metabolik veya norolojik ozelliklerin olmadigr durumlarda
kognitif fonksiyonlar: etkileyen, ilerleyici olmayan, genetik
olarak heterojen durum olarak tanimlanir (1). Non-spesifik
XLMR’lerin prevalanst 1000 erkekte 0.9-1.4 oldugu
sendromik ve non-spesifik XLMR’in toplam prevalansinin ise
1000 erkekte 1.66 oldugu bildirilmektedir (4, 5). Bugiine kadar
non-spesifik XLMR ailesinde, mutasyonlar1 belirlenen 7 adet
gen vardir. Bu genlerin bir ¢ogu (GDI1, OPHNI1, PAK3,
RPS6KA3, ILIRAPL ve TMA4SF2) farkli asamalarda
intraseliiler sinyal mekanizmasina katilmaktadir (6). XLMR ile
iliskisi olan 150’den fazla gen oldugu disiiniilmektedir.
XLMR genlerinin belirlenmesindeki gelismeler sonucunda bu
genlerin, kognitif fonksiyonlarin gelismesine katkida bulunan
cesitli yolaklarda ve hiicresel aktivitelerde yer aldiklarini
ortaya koymaktadir (3). XLMR i¢in Arena ve Lubs tarafindan
1991 yilinda gelistirilen bilgisayar veritabaninda, bilinen her
yeni vaka i¢in klinik bulgular, referanslar, haritalama,
molekiiler bilgiler ve OMIM numaralari giincellenerek
kullaniciya sunulmaktadir (7).

Bu c¢aligmada X’e bagl gecis gosteren Borjeson-
Forssman- Lehmann sendromlu bir vaka literatiir 1s1ginda
sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Gogislerinde biiylime ve sismalik sikayetleri ile klinigimize
bagvuran 14 yasindaki erkek hasta, aralarinda akrabalik
bulunmayan 38 yasindaki anne ve 48 yasindaki babanin 4
cocugundan biridir. Alinan dikkatli anamnezde kilo aliminin
son bir yilda arttifi ve obezite yoniinden aile hikayesinin
olmadig1 belirlendi ve yapilan muayene sonucunda hastada
obezite (Sekil 1), hafif mental retardasyon (IQ=65), tapering
(sivrilen) parmak (Sekil 2), jinekomasti (Sekil 1), penis
boyunun 7.5 cm (13.311.6) oldugu tespit edildi.

Hormon profilinde testosteron 0.683 ng/mL (2.80-8.0
ng/mL), estradiol 14.97 pg/mL (13.5-59.5 pg/mL), prolaktin
8.99 ng/dL (3-18 ng/dL), FSH 2.96 mIU/mL (1.5-12.4
mlU/mL), LH 2.76 mIU/mL (1.7-8.6 mIU/mL) ve DHEAS
228 pg/dL (35-430 pg/dL) olarak tespit edildi. Sella spot
grafisi ve EEG bulgular1 normal olarak degerlendirildi.

Hastanin 50 hiicresinin GTG bantlama yontemi ile
yapilan karyotip analizinde sonucun non-mozaik 46,XY olmast
klinik 6zelliklerinin de uymamasi frajil X ve tanisindan
uzaklagtirmigtir.
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Sekil 1. obesite ve jinekomasti

Sekil 2. sivrilen parmaklar (tapering fingers)
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TARTISMA

Borjeson-Forssman-Lehmann ve Wilson-Turner Sendromlari-
nin ayirici tanida g6z Oniline almmasi gerekliligi ortaya
cikmustir. Hastada kiigiik ayak, emosyonel labilite ve konusma
zorlugu olmamasi ayrica Wilson-Turner Sendromu ile
caligmalar yapan Gillian Turner ile yapilan goriismeler sonucu
hasta Borjeson- Forssman- Lehmann Sendromu lehine
degerlendirilmistir. Ancak hastanin agir mental retardasyonu
bulunmamasi, konviilzyon hikayesinin olmamas: tani igin
molekiiler ¢alismanin gerekliligini ortaya koymustur. WTS ve
BFLS’nun fenotipik 6zelliklerinde, ortak bulgularin yiiksek
oranda bulunmasi her iki sendromun da X kromozomal
lokuslara sahip genlerden kaynaklanmasi, olgumuz igin
muhtemel bir agiklamanin da mikrodelesyon seklinde bir
degisim olabilecegidir. Bu nedenle her iki sendromdan
sorumlu olan genlerin lokuslar1 arasinda kalan bdlgenin,
spesifik problarla taranmasi ve molekiiler agidan incelenmesi
kesin tani igin bir gerekliliktir.
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