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OLGU SUNUMU - CASE REPORT

Laurence Moon Biedl Sendromlu
Renal Yetersizlikli Bir Olgu: Olgu Sunumu

Renal Involvement in the Laurence Moon Biedl Syndrome: A Case Report

Esma Giildal ALTUNOGLU, Ender ULGEN, Yurdaer OZCAN, Hamza ASLANHAN, Bekir HACIOGLU

OZET

Laurence Moon Biedl sendromu (LMBS) otozomal resesif
gecisli obezite, mental retardasyon, retinitis pigmentoza, poli-
daktili ve hipogenitalizmle karakterize ender goriilen bir has-
taliktir. Hipertansiyon, diyabetes mellitus, karaciger fibrozi-
si ve bobreklerde yapisal anomali veya fonksiyonel bozuk-
luk hastaligin diger sistemik bulgularini olusturur. Son dénem
bobrek yetersizligi en sik 6liim nedenidir. Bu yazida, LMBS
ve son donem bobrek hastasi olan 21 yasindaki hasta sunuldu.

Anahtar sozciikler: Laurence Moon Biedl sendromu; bobrek ye-
tersizligi.

SUMMARY

The Laurence Moon Biedl syndrome (LMBS), a rare au-
tosomal recessive disorder, is characterized by obesity,
mental retardation, retinitis pigmentosa, polydactyly, and
hypogenitalism. Other systemic features include hyper-
tension, diabetes mellitus, hepatic fibrosis and structural
abnormalities of the kidney or functional impairment. End
stage renal failure is the most frequent cause of death. We
present a 21-year-old LMBS patient presenting with end
stage renal disease.
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OLGU SUNUMU

Yirmi bir yasindaki erkek hasta, iki giindiir devam
eden ates, kusma yakinmalariyla acil servise bagvur-
du; tetkik ve tedavi i¢in klinigimize yatirildi. Hasta 6
yildan beri haftada ii¢ kez hemodiyaliz programinda
idi. Oykiiden 9 y1l 6nce hematiiri sonucu incelendi-
ginde renal yetersizlik tanis1 aldigy, iki yil periton di-
yalizi, 1 yil kataterle diyaliz sonrasi fistiille hemodi-
yaliz programina gegctigi, bircok kez fistiil tikaniklig1
nedeniyle yeni fistiiller agildig1 6grenildi. Soy gecmi-
sinde dzellik yoktu.

Fizik muayene: Obez, (boy: 151 cm, kilo: 93 kg)
boyun kisa, yiiz yuvarlak, alin-sa¢ ¢izgisi dar (Se-
kil 1a, b), ekstremiteler kisa, parmaklar kiigiik bo-
yunda (Sekil 2), ensede, akiller bolgede ciltten daha
koyu, hafif kabarik, kadife gibi (akantozis nigrigans)
lezyonlari, karinda yaygin strialar1 vardi. Ses ¢ocuk
gibi, mental durumu 5-6 yas seviyesindeydi. Eks-
piryumu hafif uzun, her iki akciger bazalinde krepi-

tan ralleri vardi, bilateral sinusler agikti. TA: 140/80
mmHg, Nabiz:96/dak ritmikti. Vendz dolgunlugu
vard1 ve hepatojuguler reflii pozitifti. Karaciger kot
kavsini 3-4 cm gegciyor kiint kenarli, tizeri diizgiin,
hassas degil, traube kapali, pretibial 1+ 6demi vardi.
Sekonder seks karakterleri gelismemisti, genital or-
ganlar1 hipotrofikti. G6z muayenesinde retinitis pig-
mentoza tespit edildi.

Laboratuvar bulgulari: Hb: 9,5 g/dl, Het: %29,3,
WBC: 9400/mm?, Plt: 216000/mm?, AKS: 113mg/dl,
tire: 212 mg/dl, kreatinin: 10,2 mg/dl, iirik asit: 9,3mg/
dl, kolesterol: 145 mg/dl, HDL-K: 29 mg/dl, LDL-K:
67 mg/dl, trigliserid: 245 mg/dl, total protein: 6,7 g/dl,
albiimin: 3,9 g/dl, Na: 137 mmol/l, K: 5,7 mmol/l, Ca:
8 mmol/l, demir: 11 mr/dl, demir baglama kapasitesi:
293 pg/dl, ferritin: 423 ng/ml, parathormon: 502,3 pg/
ml (N: 11,1-79,5), insiilin: 76,98 pg/ml (N: 2,6-37,6),
C-peptid: 11,13 ng/ml (N: 0,48-5,05), HbAic %8,3 (N:
4-6), testosteron: 69,06 ng/dl (N: 241-827) bulundu.
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Sekil 1. (a, b) Obez, boynu kisa, yuvarlak yuzli ve alin-sag
¢izgisi dar olgunun goérinim.

Ust batin bilgisayarli tomografisi: Dalak boyu-
tu (15 cm) ve karaciger boyutu artmigt1 (19 cm). Her
iki bobrek boyutlart belirgin azalmisti. Bobrek kon-
turlar1 lobiile olup, parankim kalinliginda belirgin
ince (nonfonksiyone bdbrek, kronik bobrek yeter-
sizligi) tespit edildi. Atesleri olan hastada fistiil en-
feksiyonu 6n tanistyla vankomisin 1 g/ 4 giin, imi-
penem (2 x 250 mg) baslandi. Hastanin sol el te-
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nar bolgesinde kizariklik ve 1s1 artis1 oldu atesleri
devam eden hastanin kan kiiltiirleri alindi, st eks-
tremite Doppler ultrasonografileri (USG) istendi.
Hastanin ¢ekilen her iki iist ekstremite arteriyove-
ndz renkli Doppler USG incelemesi sonucunda akut
bir patoloji saptanmadi, sol iist ekstremitede tiim dii-
zeylerde distalde daha belirgin ciltalt1 lenfodem, se-
falik ven kiibital kesim proksimalindeki segmentler-
de liimen igerisinde rekanalize olmus trombiis ma-
teryali saptandi.

Damar cerrahisi ile konsulte edilen hastaya enok-
saparin baslandi. Kan kiiltiirinde MRSA iireyen has-
taya vankomisin 1 g/4 giin, siprofloksasin 2 x 250
mg, flukanozol 2x200 mg baslandi. Takiben hastanin
atesi diistii, eldeki lezyonu diizeldi. Hastanin uyurken
agir1 derecede horlamast ve apneleri oluyordu. Uyku-
apne sendromu disiiniilen hasta g6giis hastaliklari-
uyku laboratuvari ile konsiilte edildi.

Toraksin yiiksek ¢oziiniirliiklii bilgisayarl tomog-
rafisi (HRCT) ¢ekildi. Toraksin HRCT incelemesin-
de, kardiyotoraksik oran kalp lehine artmisti. Sag ak-
ciger alt lob superior segment seviyesinde daha belir-
gin olmak iizere her iki akciger alt lob superior seg-
ment seviyesinde yer yer buzlu cam goriiniimleri iz-
lenmekteydi. Alt zonlarda 6zellikle interlobiiler sep-
tasyonlarda hafif belirginlesme, subplevral yer yer
fibrotik ¢izgilenmeler tespit edildi. Hasta uyku-apne
sendromu nedeniyle gogiis hastaliklari tarafindan po-
liklinik takibine alindi. Klinik ve laboratuvar bulgu-
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Sekil 2. Olgunun ekstremiteleri kisa ve parmaklar kiguk
boyunda.




Milier Tiiberkiiloz Sonrasinda Goriilen Nocardia Beyin Apsesi

lar1 ile diizelen hasta haftada ii¢ giin hemodiyalize
devam ve Onerileriyle takibe alindu.

TARTISMA

Laurence Moon Biedl sendromu (LMBS) otozo-
mal resesif gecisli nadir bir genetik hastaliktir. Send-
romun goriilme siklig1 1/160000 olarak tahmin edil-
mektedir.'! Akraba evliligi olan kapali toplumlarda
goriilme siklig1 daha fazla olabilir 1/17000. Erkek
kadin oran1 47/41 dir.”! Sendrom ilk kez 1920 y1linda
Bardet ve Biedl tarafindan tanimlanmistir. Genis bir
klinik spekturuma sahip bu hastalarda karakteristik
olarak obezite, mental retardasyon, hipogonadizm,
dismorfik ekstremiteler (sindaktili, brakidaktili ya da
polidaktili), retinal distrofi ya da retinitis pigmentoza
goriliir. Ayrica, bu hastalarda renal islev bozuklugu
siklikla g6zlenir.>¥ Ek olarak, daha az siklikla hiper-
tansiyon, tip 2 diyabet, kalp yetersizligi, hepatik fib-
rozis, ayrica hipertirisemi, hiperfibrinojemi, trombo-
sitoz ve/veya artmis vaskiiler risk goriilebilir.

Semptomlar siklikla hayatin ilk on yilinda bas-
lar ve hastalar genelde gece gérmenin bozulmasin-
dan yakinirlar. Oftalmolog tarafindan retinal distro-
finin gosterilmesi tanida onemlidir. Olgularin yak-
lasik %5’inde retinitis pigmentoza goriiliir. Gérme
alaninda daralma ve nistagmus da goriilebilir. Sis-
temik hastaliklarla iliskili olmayan klasik retinitis
pigmentozadan farkli olarak bu hastalarda erken do-
nemde makulada dejeneratif degisiklikler goriliir
ve vakalarin ¢ogunda 30 yasina kadar gérme kay-
b1 geligir.!*!

Striiktiiel degisiklikler her hastada goriiliir. Poli-
daktili, sindaktili, bradidaktili gibi. Polidaktili ayak-
larda hastalarin %89’unda, elde ise %50’sinde gorii-
liir. Ayrica, kalga dispilazisi, basta deformite ve tibia
vera tanimlanmistir.””)

Obezite dzellikle trunkal obezite en sik goriilen
bulgulardandir. Obezite erken ¢cogukluk yasinda bas-
lar y1llar i¢inde artarak devam eder. LMBS vakalarin
tamaminda obezite goriilmesine ragmen %48’1 asir1
obezdir. Bu hastalarin ailelerinde de degisik derece-
de obezite vardir.[>!

Hastalarin yaklasik %88’inde hipogonodizm, kii-
ciik testis ve dig genitaller vardir. Erkek hastalarda

testosteron, kadinlarda da Ostrojen seviyesi diisiik
bulunur.?!

Mental retardasyon sendromun esas bulgularin-
dan biridir. Motor ve mental gelisme gecikmistir.
Motor fonksiyonlar: iyidir, glinliik aktiviteleri yapa-
bilir; ancak biiyiilk motor fonksiyonlar1 yapamazlar.
Psikososyal gelisme geridir ve IQ test skoru diisiik-
tiir.[2¢]

Renal anamaliler LMBS primer tam kriterle-
ri iginde olmamakla birlikte en sik 6liim nedeni iire-
midir. Renal tutulum siktir. LMBS hastalarm %90-
100’{inde renal tutulum bildirilmistir. Ureminin ne-
deni belirgin degildir. Nekropsi bulgular1 sonucu
kronik piyelonefrit, glomeriilonefrit, alt iiriner sis-
tem tikaniklig1 gosterilmistir. Hastalar ise {iriner sis-
tem enfeksiyonu ve hipertansiyona 6zgii yakinmalar
tarif ederler.””

Hastalarda en sik goriilen renal fonksiyonel bo-
zukluk idrar konsantrasyon kabiliyetinin bozulmasi-
dir. Bu durum renal tubuler bir defektin varligini dii-
stindiiriir. Olgularin ¢ogunda kistik bobrek hastali-
g1 nedeniyle ilerleyici bobrek yetersizligi gelisebilir;
oysa LMBS’lilerin kii¢iik bir grubunda bilinen kistik
bobrek hastaligi vardir. Bu hastalarda sik tekrarala-
yan Triner sistem enfeksiyonlar1 kronik piyelonefrit
ve bobrek yetersizligine neden olabilir.[

Radyolojik bulgu olarak LMBS’li hastalarda re-
nal fonksiyon bozukluklarinin yaninda renal kist, di-
vertikiil, kaliksiyal deformite, fetal lobulasyon, skar,
diffiiz kortikal kayip gibi yapisal renal bozukluklar
gorilebilir.'#

Kistik renal hastalik ve kaliksiyel deformite geli-
siminde vesiko-iiretral reflii varliginin neden olabi-
lecegi ya da katkida bulunabilecegi bildirilmektedir.

LMBS, cocuklarin erken ¢ocukluk doneminden
itibaren olas1 renal patolojiler agisindan siki taki-
bi iiriner enfeksiyon, idrar konsantrasyonu, veziko-
iiretral refliiniin varlig1 arastirilmali, USG ¢ekilme-
li, gereginde DMSA bdbrek fonksiyonlart degerlen-
dirilmeli ve takip edilmelidir. Olgularin biiyiik kis-
minda son donem bobrek yetersizligi gelismektedir.
Bizim hastamizda oldugu gibi bu olgularda diyaliz
gerekir.
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