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Girifl
Laurence-Moon-Biedl sendromu (LMBS) obezite,

mental retardasyon, retinitis pigmentoza, polidaktili ve
hipogonadizm ile karakterize, nadir görülen otozomal
ressesif hastal›kt›r. S›kl›¤› 1:160000 olarak bildirilmekte-
dir (1). Yine bu olgularda, böbrek tutulumunun %90-
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ÖZET
Laurence-Moon-Biedl sendromu (LMBS) obezite, mental retardas-

yon, retinitis pigmentoza, polidaktili ve hipogonadizm ile karakterize,
nadir görülen otozomal resesif hastal›kt›r. Burada LMBS ile birlikte hi-
pertansiyon, diabetes mellitus ve renal yetersizli¤i olan bir olgu tart›-
fl›ld›.

Öyküsünde görme kayb›, diabetes mellitus ve hipertansiyon olan
31 yafl›nda erkek hasta rektal kanama, nefes darl›¤› ve ödem nedeni ile
klini¤e kabul edildi. Öyküde 18 yafl›nda yap›lan ve glomerül say›s›n›n
yetersiz oldu¤u böbrek biyopsisinde ileri tübüler hasarlanma saptan-
m›flt›. O s›radaki BUN de¤eri 19 mg/dL ve kreatinin de¤eri 1.6 mg/dL
idi. Fizik muayenede; kan bas›nc› 140/100 mmHg, nab›z 102/dakika,
atefl 37°C,  BMI 30 kg/m2, görme kayb›, her iki gözde horizontal nistag-
mus, göz dibinde yayg›n a¤ tarz›nda hiperpigmente lezyonlar, her iki
akci¤er bazalinde ral ve pretibial ödem saptand›. Rektal muayenede in-
ternal hemoroid paketleri vard›.

Laboratuvar incelemede; hematokrit %10.5, glukoz 242 mg/dL, se-
rum albümin 3.1 g/dL, BUN 50 mg/dL, kreatinin 3.4 mg/dL, Na
130 mEq/L, K 4,1 mEq/L ve proteinüri 2.4 g/gün idi. Bat›n ultrasonogra-
fisinde karaci¤er ve bilateral böbrek ekojenitesinde artma saptand›.
Transtorasik ekokardiyografide ise mitral-aort kapakta kalsifikasyon ve
sol ventrikül hipertrofisi saptand› ve EF %71 idi. Derin anemisi hemo-
roidinden kanama ile iliflkili bulundu. Kan transfüzyonu ve medikal te-
davi ile durumu düzelen hasta diyet, furosemid 1x40 mg günafl›r›, am-
lodipin 1x5 mg ve NPH insülin ile taburcu edildi. En son takibinde
(15. y›l) BUN 48 mg/dL, kreatinin 4.2 mg/dL, S. albümin 3.8 mg/dL ve
günlük proteinüri 2 g/gün idi.

Sonuç olarak, burada insülin ba¤›ml› diabetes mellitus’u olup aile
öyküsü olmayan bir LMB sendromlu olgu sunulmufltur. LMBS’ye efllik
eden hipertansiyon ve diabetes mellitus renal yetersizli¤e gidifli h›zlan-
d›rabilir. Ancak hastam›zda 15 y›ll›k takipte kreatinin klirensi kayb›
0.2 ml/dk/ay idi. Bu sonuçlara göre kan bas›nc› ve kan flekerinin iyi bir
flekilde kontrolü ile böbrek fonksiyon kayb› primer hastal›k böyle bir
konjenital hastal›¤a ba¤l› bile olsa yavafllat›labilir.  

Anahtar kelimeler: Laurence-Moon-Biedl sendromu, böbrek yeter-
sizli¤i, diabetes mellitus

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/m2, 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 mEq/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/dl, 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,
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100, son dönem böbrek yetersizli¤inin ise %30-60 ora-
n›nda oldu¤u bildirilmektedir (2). Literatürde, LMBS ile
birlikte hipertansiyon ve insüline dirençli diabetes mel-
litus’u olan olgu sunumlar› vard›r (3). Burada, LMBS ile
birlikte hipertansiyon, diabetes mellitus ve renal yeter-
sizli¤i olan bir olgu tart›fl›ld›.

Olgu Sunumu
Mental retardasyonu ve görme kayb› olan 31 yafl›n-

da erkek hasta halsizlik-yorgunluk, rektal kanama, ne-
fes darl›¤› ve bilateral alt ekstremitede ödem nedeni ile
klini¤e kabul edildi. Öyküsünde bebekli¤inden itibaren
her iki gözde nistagmus oldu¤u ve ilkokuldan itibaren
görmesinde azalma oldu¤u ö¤renildi. Yine ilkö¤retim
döneminde yap›lan testlerle zekâ gelifliminin yeterli ol-
mad›¤› ve ‘ö¤retilebilir’ durumda oldu¤u söylenmifl. On
alt› yafl›nda diabetes mellitus ve hipertansiyon tan›s› al-
m›fl ve 18 yafl›ndan itibaren iflitme azl›¤› olmufl. Son 4
y›ld›r bilateral alt ekstremitede ödem ve aral›kl› rektal
kanamalar›n›n oldu¤u ö¤renildi. Ailenin di¤er fertlerin-
de benzer problemler saptanmad›. Fizik muayenede;
kan bas›nc› 140/100 mmHg, nab›z 80 vuru/dak,
BMI 30kg/m2, pretibial ödem, tüm odaklarda sistolik
ejeksiyon üfürümü, her iki akci¤er bazalinde ral, her iki
gözde horizontal nistagmus, göz dibi incelenmesinde
papillada hafif solukluk ve yayg›n a¤ tarz›nda hiperpig-
mente lezyonlar ve nörolojik de¤erlendirmede; mental
geliflme gerili¤i, oryantasyon, muhakeme, alg› ve belle-
¤in yetersiz oldu¤u saptand›. Rektal muayenede inter-
nal hemoroidler vard›.

Laboratuvar incelemede; beyaz küre 5300/mm3, he-
moglobin 3.4 g/dl, hematokrit %10.5, trombosit
109 000/mm3, ESR 47 mm/saat, glukoz 242 mg/dl,
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 albümin 3.1 g/dl, AST 68 IU/L, ALT
156 IU/L, BUN 50 mg/dl, kreatinin 3.4, Na 130 mEq/L,
K 4,1 mEq/L, Ca 8.5 mg/dl, P 5 mg/dl, T3 2.15 pg/ml
(N), T4 1.3 pg/ml (N), TSH 4.79 pg/ml (N), PTH
135 pg/ml ve proteinüri 2.4 g/gün idi. ‹drar pH’s› 5,
fraksiyonel sodyum at›l›m› (FExNa) 3.64 olarak saptand›.
Kan gaz›nda pH 7.2, Pco2 19.8, HCO3 9.5 idi. C3, C4 nor-
maldi ve viral hepatit serolojisi ANF, Anti-DNA negatif-
ti. Bat›n ultrasonografisinde karaci¤er ve bilateral böb-
rek ekojenitesinde artma saptand›. Transtorasik ekokar-
diyografide ise mitral-aort kapakta kalsifikasyon ve sol
ventrikül hipertrofisi saptand› ve EF %71 idi.

Hastan›n 18 yafl›nda iken yap›lan böbrek biyopsi ör-
ne¤inde 1 glomerül al›nm›fl ve glomerül yuma¤›nda
hücre art›m›, tubuluslarda atrofi, tubulus bazal memb-

ran›nda kal›nlaflma ve interstisyumda yayg›n fibrozis
saptanm›flt›. 

Laurence-Moon-Biedl sendromu ve alt gastrointesti-
nal kanama nedeni ile klini¤imize yat›r›lan olgunun
anemisi hemoroidinden kanamaya ba¤land›; kan trans-
füzyonu ve medikal tedavi ile durumu düzeldi. Furose-
mid 1x40 mg günafl›r›, amlodipin 1x5 mg, NPH insülin
ve oral Fe preparat› ile taburcu edildi. En son takibinde
(15. y›lda) glukoz 224 mg/dl, BUN 48 mg/dl, kreatinin
4.2 mg/dl, S. albümin 3.8 mg/dl ve günlük proteinüri 
2 g idi. ‹nsülin dozu art›r›ld›.

Tart›flma    
LMBS’de klinik özelliklerin hepsi, bu olgular›n an-

cak %40-45’inde görülebilmektedir. Yap›lan bir çal›flma-
da, obezite %90-95, mental retardasyon %80-87, pig-
menter retinopati %91-93, polidaktili %70-74 ve hipogo-
nadizm %65-69 oran›nda bildirilmektedir (1,4). Olgu-
muzda retinitis pigmentoza, mental retardasyon, obezi-
te ve renal tutulum vard›. Bu olgularda renal tutulum
hem yap›sal hem de fonksiyonel bozukluklar› içermek-
tedir. Yap›sal bozukluklar aras›nda kalikslerde çomak-
laflma ve küntleflme, medüller kist, böbrek boyutlar›n-
da küçülme, böbrek parankiminde azalma ve nefrog-
ram faz›nda uzama say›lmaktad›r. Fonksiyonel bozuk-
luklar aras›nda en s›k görüleni, idrar konsantrasyon ye-
tene¤inin azalmas›d›r (5,6). Tekrarlayan üriner sistem
enfeksiyonlar› ve hipertansiyon bu olgularda görülebi-
len di¤er önemli sorunlard›r (4). Olgumuzda tekrarla-
yan üriner sistem enfeksiyonu öyküsü yoktu. Ancak 16
yafl›ndan itibaren hipertansiyon ve diabetes mellitus ta-
n›s› mevcuttu. Böbrek yetersizli¤i gelifltikten sonra
fonksiyonel de¤ifliklikleri yorumlamak oldukça zordur.
Hastam›zda böbrek biyopsisinde diyabete ba¤l› de¤iflik-
likler saptanmam›fl olmakla birlikte, böbrek yetersizli-
¤inde uzun süreli hipertansiyon ve diabetes mellitus’un
da katk›s› olabilece¤ini düflünüyoruz. Çünkü biyopsi
yap›ld›¤›nda hastan›n diabetes mellitus süresi histopato-
lojik bulgular›n geliflmesi için k›sa olabilir. 

McLoughlin ve Shanklin, yapt›klar› otopsi çal›flma-
s›nda, LMBS’li olgular›n %69’unda kardiyovasküler bo-
zuklu¤un oldu¤unu bildirmifllerdir. Bulgular›n›n ço¤un-
lu¤unu atriyal septal defekt, ventriküler septal defekt,
patent duktus arteriyozus, dekstroversiyon ve Fallot tet-
ralojisi gibi konjenital anormallikler oluflturmaktayd›
(4). Transtorasik ekokardiyografi ile konjenital anomali
saptamad›k. Mitral ve aort kapak kalsifikasyonu; hiper-
tansiyon, diabetes mellitus ve böbrek yetersizli¤i ile ilifl-
kili olabilir.

Özetle, burada, mental retardasyon, görme ve iflitme
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kayb› gibi önemli nörolojik bozukluklar› ve böbrek ye-
tersizli¤i olan ve diabetes mellitus ve hipertansiyonun
efllik etti¤i, ancak aile öyküsünün olmad›¤› bir LMB
sendromlu hasta tart›fl›ld›. Altta yatan hastal›k LMB
sendromu gibi konjenital bir hastal›k olsa bile, efllik
eden diabetes mellitus ve hipertansiyon gibi böbrek ye-
tersizli¤ini a¤›rlaflt›rabilecek hastal›klar›n iyi takibi böb-
rek fonksiyonlar›n›n kayb›n› yavafllatabilir.  
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