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OzET

Laurence-Moon-Bied| sendromu (LMBS) obezite, mental retardas- :
yon, retinitis pigmentoza, polidaktili ve hipogonadizm ile karakterize,
nadir gériilen otozomal resesif hastaliktir. Burada LMBS ile birlikte hi- :
pertansiyon, diabetes mellitus ve renal yetersizligi olan bir olgu tarti- :

sildi.

Oykiisiinde gérme kaybi, diabetes mellitus ve hipertansiyon olan
31 yaginda erkek hasta rektal kanama, nefes darligi ve ddem nedeniile
klinige kabul edildi. Oykiide 18 yasinda yapilan ve glomeriil sayisinin
yetersiz oldugu bobrek biyopsisinde ileri tiibiiler hasarlanma saptan- :
misti. O siradaki BUN degeri 19 mg/dL ve kreatinin degeri 1.6 mg/dL :
idi. Fizik muayenede; kan basinci 140/100 mmHg, nabiz 102/dakika,
ates 37°C, BMI 30 kg/m’, gérme kaybu, her iki gézde horizontal nistag- :
mus, goz dibinde yaygin ag tarzinda hiperpigmente lezyonlar, her iki :
akciger bazalinde ral ve pretibial 6dem saptandi. Rektal muayenede in-

ternal hemoroid paketleri vardi.

Laboratuvar incelemede; hematokrit %10.5, glukoz 242 mg/dL, se- :
rum albiimin 3.1 g/dL, BUN 50 mg/dL, kreatinin 3.4 mg/dL, Na :
130 mEg/L, K 4,1 mEq/L ve proteiniiri 2.4 g/giin idi. Batin ultrasonogra- :
fisinde karaciger ve bilateral bobrek ekojenitesinde artma saptandi. :
Transtorasik ekokardiyografide ise mitral-aort kapakta kalsifikasyon ve :
sol ventrikiil hipertrofisi saptandi ve EF %71 idi. Derin anemisi hemo- :
roidinden kanama ile iligkili bulundu. Kan transflizyonu ve medikal te-
davi ile durumu diizelen hasta diyet, furosemid 1x40 mg giinasiri, am-
lodipin 1x5 mg ve NPH insiilin ile taburcu edildi. En son takibinde :
(15. yil) BUN 48 mg/dL, kreatinin 4.2 mg/dL, S. albiimin 3.8 mg/dL ve :

ginliik proteiniri 2 g/gin idi.

Sonug olarak, burada insiilin bagimh diabetes mellitus’u olup aile :
Oykiisti olmayan bir LMB sendromlu olgu sunulmustur. LMBS'ye eslik :
eden hipertansiyon ve diabetes mellitus renal yetersizlige gidisi hizlan- :
dirabilir. Ancak hastamizda 15 yillik takipte kreatinin klirensi kaybi :
0.2 ml/dk/ay idi. Bu sonuclara gére kan basinci ve kan sekerinin iyi bir :
sekilde kontrolii ile bobrek fonksiyon kaybi primer hastalik boyle bir :

konjenital hastaliga bagli bile olsa yavaslatilabilir.
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ABSTRACT

Laurence-Moon-Biedl syndrome (LMBS) is a rare autosomal
recessive disease which is characterized by obesity, mental
retardation, retinitis pigmentosa, polydactyly and hypogonadism.
Here in we discussed a patient with LMBS who had hypertension,
diabetes mellitus and renal failure.

A 31-year-old male patient with the history of hypertension,
diabetes mellitus and blindness was admitted to our clinic because of
rectal hemorrhage, respiratory distress and bilaterally lower extremity
edema. Physical examination showed that blood pressure of 140/100
mmHg, BMI 30 kg/m’, bilaterally lower extremity edema, pulmonary
crackles, nistagmus, pigmentary retinopathy, mental retardation and
internal hemorrhoid. Laboratory investigations were as follows;
hematocrit 10.5%, glucose 242 mg/dl, S. albumin 3.1 g/dl, BUN 50
mg/dl, creatinine 3.4, Na 130 mEq/L, K 4.1 mEg/L and daily proteinuria
2.4 g. An abdomen ultrasonography and echocardiography revealed
increased echogenity of kidneys and mitrale-aortic valve calcifications,
left ventricle hypertrophy and EF 71%, respectively.

Anemia due to rectal hemorrhage was corrected by blood
transfusion. The patient is discharged from hospital with the treatment
of furosemide 1x40 mg every other day, amlodipin 1x5 /mg/day, NPH
insulin and oral Fe preparations. At the 15th year of the treatment,
laboratory values were as follows; BUN 48 mg/dI, creatinine 4.2 mg/dl,
S. albumin 3.8 mg/dl and daily proteinuria 2 g.

Consequently, we presented a patient who has LMBS and insulin
depended diabetes mellitus without family history. Hypertension and
diabetes mellitus accompanying LMBS can aggravate renal failure.
But, loss of creatinine clearance was only 0.2 ml/min per month in the
15 year-follow-up period. According to these results, even if the
primary disease is such as congenital disease, loss of renal functions
can be reduced with the better control of hypertension and diabetes
mellitus.

Keywords: Laurence-Moon-Biedl syndrome, renal failure,
diabetes mellitus
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Giris

Laurence-Moon-Biedl sendromu (LMBS) obezite,
mental retardasyon, retinitis pigmentoza, polidaktili ve
hipogonadizm ile karakterize, nadir gorilen otozomal
ressesif hastaliktir. Siklig1 1:160000 olarak bildirilmekte-
dir (1. Yine bu olgularda, bobrek tutulumunun %90-
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100, son donem bobrek yetersizliginin ise %30-60 ora-
ninda oldugu bildirilmektedir (2). Literatiirde, LMBS ile
birlikte hipertansiyon ve insiiline direncli diabetes mel-
litus'u olan olgu sunumlari vardir (3). Burada, LMBS ile :
birlikte hipertansiyon, diabetes mellitus ve renal yeter-
. fizyonu ve medikal tedavi ile durumu diizeldi. Furose-
mid 1x40 mg giinasir, amlodipin 1x5 mg, NPH instlin
. ve oral Fe preparati ile taburcu edildi. En son takibinde

sizligi olan bir olgu tartisildi.

Olgu Sunumu

Mental retardasyonu ve gérme kaybt olan 31 yasin-
da erkek hasta halsizlik-yorgunluk, rektal kanama, ne-
fes darligi ve bilateral alt ekstremitede ddem nedeni ile
klinige kabul edildi. Oykiisiinde bebekliginden itibaren
her iki gozde nistagmus oldugu ve ilkokuldan itibaren
gormesinde azalma oldugu 6grenildi. Yine ilkogretim
doéneminde yapilan testlerle zeka gelisiminin yeterli ol-
madigs ve ‘Ggretilebilir’ durumda oldugu séylenmis. On
altt yasinda diabetes mellitus ve hipertansiyon tanist al-
mis ve 18 yasindan itibaren isitme azligi olmus. Son 4
yildir bilateral alt ekstremitede ¢dem ve aralikli rektal
kanamalarinin oldugu 6grenildi. Ailenin diger fertlerin-
¢ hem yapisal hem de fonksiyonel bozukluklari icermek-
. tedir. Yapisal bozukluklar arasinda kalikslerde comak-
BMI 30kg/m’, pretibial ddem, tiim odaklarda sistolik
ejeksiyon tfiirtimii, her iki akciger bazalinde ral, her iki
gozde horizontal nistagmus, gdz dibi incelenmesinde
papillada hafif solukluk ve yaygin ag tarzinda hiperpig-
mente lezyonlar ve norolojik degerlendirmede; mental
gelisme geriligi, oryantasyon, muhakeme, algi ve belle- !
gin yetersiz oldugu saptandi. Rektal muayenede inter-
© yan triner sistem enfeksiyonu dykiisti yoktu. Ancak 16

de benzer problemler saptanmadi. Fizik muayenede;
kan basinct 140/100 mmHg, nabiz 80 vuru/dak,

nal hemoroidler vardi.

Laboratuvar incelemede; beyaz kiire 5300/mm’, he-
moglobin 3.4 g/dl, hematokrit %10.5, trombosit
. fonksiyonel degisiklikleri yorumlamak olduk¢a zordur.
T. kolesterol 69 mg/dl, HDL-kolesterol 24 mg/dl, LDL- :
kolesterol 33 mg/dl, trigliserid 59 mg/dl, total protein
6.9 g/dl, serum albiimin 3.1 g/dl, AST 68 IU/L, ALT

109 000/mm’, ESR 47 mm/saat, glukoz 242 mg/dl,

156 1U/L, BUN 50 mg/dl, kreatinin 3.4, Na 130 mEq/L,

K 4,1 mEq/L, Ca 85 mg/dl, P 5 mg/dl, T, 2.15 pg/ml
N), T, 1.3 pg/ml (N), TSH 4.79 pg/ml (N), PTH '

135 pg/ml ve proteiniiri 2.4 g/giin idi. idrar pH’st 5,
fraksiyonel sodyum atilimi (FEx,) 3.64 olarak saptandi.

Kan gazinda pH 7.2, Pco, 19.8, HCO; 9.5 idi. C;, C, nor-
maldi ve viral hepatit serolojisi ANF, Anti-DNA negatif-
ti. Batin ultrasonografisinde karaciger ve bilateral bob-
rek ekojenitesinde artma saptandi. Transtorasik ekokar- !
diyografide ise mitral-aort kapakta kalsifikasyon ve sol

ventrikiil hipertrofisi saptandi ve EF %71 idi.

Hastanin 18 yasinda iken yapilan bobrek biyopsi or-
neginde 1 glomertl alinmis ve glomertl yumaginda !
hiicre artimi, tubuluslarda atrofi, tubulus bazal memb- :

raninda kalinlasma ve interstisyumda yaygin fibrozis
saptanmistt.

Laurence-Moon-Biedl sendromu ve alt gastrointesti-
nal kanama nedeni ile klinigimize yatirilan olgunun
anemisi hemoroidinden kanamaya baglandi; kan trans-

(15. yilda) glukoz 224 mg/dl, BUN 48 mg/dl, kreatinin
4.2 mg/dl, S. albumin 3.8 mg/dl ve giinlik proteintri
2 g idi. Insilin dozu artirilds.

Tartisma

LMBS'de klinik ozelliklerin hepsi, bu olgularin an-
cak %40-45’inde gorilebilmektedir. Yapilan bir calisma-
da, obezite %90-95, mental retardasyon %80-87, pig-
menter retinopati %91-93, polidaktili %70-74 ve hipogo-
nadizm %65-69 oraninda bildirilmektedir (1,4). Olgu-
muzda retinitis pigmentoza, mental retardasyon, obezi-
te ve renal tutulum vardi. Bu olgularda renal tutulum

lasma ve kiintlesme, meduller kist, bobrek boyutlarin-
da kuctlme, bobrek parankiminde azalma ve nefrog-
ram fazinda uzama sayilmaktadir. Fonksiyonel bozuk-
luklar arasinda en sik gortleni, idrar konsantrasyon ye-
teneginin azalmasidir (5,6). Tekrarlayan triner sistem
enfeksiyonlart ve hipertansiyon bu olgularda gorilebi-
len diger onemli sorunlardir (4). Olgumuzda tekrarla-

yasindan itibaren hipertansiyon ve diabetes mellitus ta-
nist mevcuttu. Bobrek yetersizligi gelistikten sonra

Hastamizda bobrek biyopsisinde diyabete bagli degisik-
likler saptanmamis olmakla birlikte, bobrek yetersizli-
ginde uzun sireli hipertansiyon ve diabetes mellitusun
da katkist olabilecegini distintiyoruz. Ciinki biyopsi
yapildiginda hastanin diabetes mellitus stresi histopato-
lojik bulgularin gelismesi icin kisa olabilir.

McLoughlin ve Shanklin, yaptiklart otopsi calisma-
sinda, LMBS'li olgularin %69unda kardiyovaskiiler bo-
zuklugun oldugunu bildirmislerdir. Bulgularinin cogun-
lugunu atriyal septal defekt, ventrikiiler septal defekt,
patent duktus arteriyozus, dekstroversiyon ve Fallot tet-
ralojisi gibi konjenital anormallikler olusturmaktaydi
(4). Transtorasik ekokardiyografi ile konjenital anomali
saptamadik. Mitral ve aort kapak kalsifikasyonu; hiper-
tansiyon, diabetes mellitus ve bobrek yetersizligi ile ilis-
kili olabilir.

Ozetle, burada, mental retardasyon, gérme ve isitme
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kaybi gibi énemli norolojik bozukluklar: ve bobrek ye-
tersizligi olan ve diabetes mellitus ve hipertansiyonun
eslik ettigi, ancak aile oykisinin olmadigt bir LMB
sendromlu hasta tartisildr. Altta yatan hastalik LMB
sendromu gibi konjenital bir hastalik olsa bile, eslik
eden diabetes mellitus ve hipertansiyon gibi bobrek ye-
tersizligini agirlastirabilecek hastaliklarin iyi takibi bob-
rek fonksiyonlariin kaybini yavaslatabilir.
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