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Sendrom ilk olarak 1866 yıl ında Laurence ve 
M o o n taraf ından yayın lanmış t ı r (21). Hastalık reti
nitis pigmentoza, hipogonadizm, obezite, mental 
retardasyon ve parmak anomalileri (özellikle polidak-
tili) gibi bir seri genetik defektlerin spesifik kombinas
yonu ile karakterize bir kl inik antitedir (15,21,23). 
Laurence ve Moon'dan sonra Bardet 1920 yılında (2) 
ve Biedl 1922 de (6) ek anormallikleri de yayınlamış
lardır ve hastalık bu nedenle Laurence-Moon-Bardet-
Biedl sendromu olarak anı lmaktadır . Sendromun 
sıklığı 160.000 de 1 olarak bildiri lmiştir (17). Tanı 
hipogonadizmin kolay tanınması nedeni ile erkeklere 
daha sıklıkla konulmaktad ı r . 

Olgunun Takdimi 
Ondokuz yaş ında erkek hasta ( A . O . A . Ankara 

1968) aşırı ş i şmanl ık , el ve ayaklar ında altı parmak 
ve görme bozukluğu yakınması ile hastanemize baş
vurdu ve tetkik ve tedavi amacı ile yatırı ldı (Resim la) . 

Özgeçmiş : Normal doğumla evde doğan hasta 
b i rbuçuk yaşma kadar anne sütü e m m i ş , üç yaş ında 
yürümüş ve yedi yaş ında k o n u ş m a y a baş lamış . Okula 
gidememiş, anlama ve kavrama ye teneği ileri derecede 
zayıfmış. Beş yaş ında iken sık sık düşmesi sonucu 
annesi iy i göremediğini farketmiş . 

Soygeçmiş i : Ai len in altıncı ç o c u ğ u imiş. Ai len in 
ikinci çocuğu d o ğ u m d a n elli gün sonra ateşl i bir ha-
tal ıktan ölmüş, parmak anomalisi y o k m u ş . Diğer dör t 
kardeş sağ ve sağlam bulundu ve ailenin diğer fert
lerinde L M B B sendromuna benzer bulgulara rastlan
madı. Ai le pedigrisinde de bir özellik sap tanmadı 
(Şeki l 1). 

Sistem Muayeneleri: Hastanın boyu 1.55 m olup 
kilosu 125 kg olarak ölçüldü. Sistem sorgusu sorulan
lara cevap al ınamaması nedeni ile yapı lamadı . F iz ik 
muayenede kan basıncı 155/105 mm Hg, nabız 75/dk 
olarak bulundu. İleri derecede obezite dikkati çek
mekte idi . Her ik i el ve ayakta altışar parmak vardı. 
Yüksek ve ç u k u r damak, mikroftalmi tesbit edildi. 

Sakal ve aksilla ile pubis kıllanması seyrekti. Penis bir 
cm olup büyük ve tek bir testis mevcuttu (Resimler 
1,2,3,4,5,6). 

Göz muayenesinde, her ik i gözde retinitis pigmen
toza, papilla hudut la r ında silinme, retinada dejenaras-
yon, makula refleksinde azalma mevcut olup görme
ler a l ınamamış t ı r (Resimler 7,8,9,10). 

L A B O R A T U A R B U L G U L A R I 

İdrar mikroskopisi ve rutin idrar muayenesi, kan 
sayımı, formül lökosi t , açlık kan şekeri , böbrek ve 
karaciğer fonksiyon testleri, kan elektrolitleri ve kan 
lipidleri normal olarak bulundu. Serum kalsiyum fos
for ve ç inko düzeyleri de normaldi. Protein elektro-
forezinde hafif bir albumin azalması ve gamagloblin 
art ışı mevcuttu. İdrarda 17 ketosteroid ve hidroksi 
ketosteroid çalışmaları normaldi. Tiroid fonksiyon 
testleri ve diğer hormon çal ışmalar ında (FSH, L H , 
P R L , Testesteron, E 3 , E 2 ) anormallik saptanmadı . 
Lipoprotein elektroforezinde hiperprebetalipoprotei-
nemi saptandı . Kromozom analizinde de anormallik 
sap tanmadı (46 X Y ) . Uygulanan testler sonucunda 
hastanın embesilite düzeyinde zekaya (Iq=45) sahip 
o lduğu anlaşıldı. 

Yapılan radyolojik incelemelerde: Direkt Üriner 
Sistem grafisi ve intravenöz pyelografide her ik i böb
rekte fonksiyon görüldü, böbrek büyüklükleri nor
mal ve toplayıcı sistemler normal radyolojik görü
nümde idiler. Parankimal kalınlık hafifçe ar tmış t ı 
(2-2.5 cm). Telekardiogram normal olarak bulundu, 
sella grafisinde anormallik sap tanmadı . 

El ve ayak grafilerinde ise sağ ve medialinde 
beşinci metatars distal ucu ile eklem yapan üç falankslı 
6.parmak, sol el medialinde y u m u ş a k dokudan çıkan 
ik i falankslı 6.parmak vardır. Sağ ayakta beşinci me
tatars distalinde ça ta l lanma ve buna bağlı altıncı par
mak, sol ayakta beşinci metatars distali ile eklem 
yapan altıncı parmak vardır (Resimler 11,12,13). 

* 600 Yatakl ı Etimesgut Hava Hastanesi 
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Şekil l b . Olgumuzun aile pcdigrisi tabulada kal ınlaşma vardır. Sagittal ve lamdoid sütürlcr 
açık, koroner ve sagittal sütürlerde perisütürel skleroz 
bu lunmuş tu r . Sol taraf transvers sulkusu belirgindir. 

Uzun kemik grafilerinde, sol femur boynunda 
koksa valga deformitesi vardır (Femur boynu açısı 
3 5 ° ) . Sol dizde genu valgum diformitesi vardır (Fe- TARTIŞMA 
mur tibia şaftı açısı 1 6 5 ° ) (Resim 14). L M B B sendromunda tanı kriterleri kliniktir . 

Torakal kemik grafilerinde anormallik saptan- Beş majör semptom olan obesite, zeka geriliği, parmak 
mamış t ı r . Kranium grafilerinde ise, kraniumda internal anomalisi, hipogonadizm ve retinitis p igmentozanın 
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Resim 4. Olgunun ellerinin görünüşü. 

Resim 6. Olgunun karın ve genital bölgesinin görünüşü. 

Resim 5. Olgunun genital bölgesinin görünüşü. 

tümünün bu lunduğu olgular komplet L M B B send-
romu olarak tanımlanmış lardı r (17). Kle in ve Amma-
na göre komplet şekille birlikte beş klinik tip ayırde-
dilmektedir (17). İ nkomple t tipte majör belirtiye ek 
olarak bir ç o k minör belirti olabilir. A t ip ik tipte ise 
sendromun en belli başlı bulgusu olarak kabul edilen 
retinitis pigmentoza yoktur, fakat optik atrofi, mik-
roftalmi, aniridia gibi diğer oftalmolojik bulgular 
mevcuttur. Aşırı tip L M B B sendromunda ise majör 
belirtilerin tümüne ilaveten ek anomaliler vardır. 
İ n k o m p l e t ve abortif şekiller komplet tipe ilerleyebil-
mektedirler. Son yıllarda nefrolojik bozukluklar ın 
özellikle kinetik ve histopatolojik çal ışmalar sonucu 
ç o k sık olarak görülmesi nefropatinin altıncı majör 

Ifllli, 

• • • • S B i ü 
Resim 7. Olgunun göz d ib i . Resim 8. Olgunun göz dibi . Resini 9. Olgunun gözdibi 

belirti olarak kabul edilmesi gerektiği görüşünü getir
miş t i r (30). Nefrolojik belirtiler genellikle ürografi ile 
kalikslerde kistik o luşumlar ve displazik özellikler gös
terilmesi (%90) şekl inde olup, en sık rastlanan histo
lojik bulgu tübülointerstisiel lezyonlardır (30). Öyleki, 
renal tutulum kronik böbrek yetmezl iğine yo l 
a ç m a k t a ve olguların % 6 0 ' ı m n ölümünden sorumlu ol

maktadı r . Hipertansiyon renal tutulumu gösteren ilk 
belirtilerden biri olabilmektedir ve olguların %12 
sinde görülmektedir (30). 

Olgumuzun tar t ışması sırasında majör ve minör 
belirtiler sırası ile incelenecektir. 

Obesitenin sıklığı %76-96 arasındadır (4,9,28,39). 
Gövdesel tiptedir ve çocuk luk yaşlar ından itibaren 
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Resim 10. Olgunun gözdibi . 

belirgindir. Olgunun öyküsü bu duruma uymak
tadır (Resim 1). 

Polidakti l i en kolay farkedilebilen semptomdur. 
Görülme sıklığı %70 civarındadır (4,9,28,39). Tek bir 
ekstremitede veya bütün ekstremitelerde olabilir. 
Diğer parmak anomalileri ile (sindaktiîi (3)) birlikte 
görülebilir. Olgumuzda bütün ekstremitelerde altıncı 
parmak vardı (Resim 11,12). Bi rçok başka iskelet 
sistemi anormallikleri bildirilmiştir . Olgumuzda poli-
daktiliye ek olarak sol femur boynunda koksa valga 
deformitesi, sağ dizde ise genu valgum deformitesi 
b u l u n m u ş t u r . 

Hastamızın krankım grafilerinde internal ta bu
lada kal ınlaşma, sapittal ve lamboid suturlarda aç ı lma 
ve sapittal perisütüral skleroz b u l u n m u ş t u r . Benzer 
belirtiler evvelce bildiri lmiştir (16). 

Bu hastalarda kurt ağzı, tavşan dudağı , diş ano
malileri, yüksek ve dar palatal arkus bildiri lmiştir 
(17,22,38). Has tamızda yüksek ve ç u k u r damak tes-
bit edilmişt ir . 

L .MBB sendromundaki diğer bir önemli bulguda 
retinitis p igmentozadır . Retina lezyonlarma ç o k sık 
olarak rast lanmasına r ağmen klasik fundoskopik reti
nitis pigmentoza baş langıç ta hastaların %15 kadarın
da mevcuttur (10). Retinitis pigmentozamn ilerleyen 
yaşla birlikte gelişebileceği unu tu lmamal ıd ı r (22). 
Bunun dış ında ç o k değişik göz bulgularına rastlanır. 
Strabismus, mikroftalmi, anoftalmi, oftalmopleji, 
katarakt, hipertelorizm bunlar ın arasında sayılabilir 
(9,22,27,29,38). Hastamızda her ik i gözde retinitis 
pigmentoza, papilla hudut la r ında silinme, retinada 
dejenerasyon, makula refleksinde azalma bu lunmuş 
tur. Ayrıca mikroftalmi vardır. Görme ölçülememiş-
tir. Bu hastalarda erken yaş larda tam görme kaybı 

Resim 11. Olgunun her i k i el grafisi. 

saptanmış t ı r (17). Görme kaybının nedeni ile ilgili 
olarak b i rçok ça l ı şma yapı lmışt ı r . Hemen bütün vaka
larda makula dejenerasyonu ve makula ile periferik 
bölgenin diffüz fonksiyonel anormall iği elektrofiz-
yolojik çal ışmalarla gösteri lmişt ir (31). Retinitis 
pigmentozamn klasik olarak sadece %15 vakada gös
terildiği düşünülerek elektroretinografik çalışmaların 
parmak anomalisi olmayan L M B B sendromlularda 
diagnostik bir ça l ı şma o lduğu ileri sürülmüştür 
(19,20,31). 

Diğer bir majör belirti olan hipagonadizm erkek
lerde daha fazla görülmektedir (12,17). Ş imdiye 
kadar gonadal yetersizliğin sebebi açıkl ığa kavuşturu
lamamışt ı r . Sebep olarak en ç o k hipotalamo-hipofizer 
disfonksiyon gösteri lmiştir (1,6,7,17). Sendrom 
hipogonadotropik hipogonadizmin ayırıcı tanıs ında 
düşünülmelidir, fakat endokrinolojik incelemeler 
gonadotropinlerin normal değerde o lduğunu göster
mektedir (8). Erkeklerde teslislerin büyüklüğü ve yer
leşimleri , skrotum anormallikleri, penis gelişimi 
yönünden değiş ik bulgular görülmüştür (10). Kadın
larda vaginal atrezi, çift uterus, çift septum gibi anor
mallikler bildiri lmiştir (3). Bi rçok hastada puberte-
nin başlaması ve sekonder seks karakterlerinin geliş
mesi normal olabilir, ama amenore ve pubertenin 
o luşmadığ ı da bildiri lmiştir (4,35). Testis biopsilerin-
de bilateral veya unilateral atrofiye sıklıkla rastlanır 
(4). Histolojik incelemede ise germinal hücre yok luğu , 
Leydig hücrelerinde yokluk veya azalma, interstisiel 
doku hipoplazisi, tubuli duvarlarında hyalinizasyon 
olabilir (25, 28). 

Mental retardasyona L M B B sendromunda ç o k 
değiş ik derecelerde ve sıklıkla rastlanır. Genellikle ço
cuklukta başlar (5). Patolojik olarak beyinde anor
mallik tesbit edilmeyebilir, bununla beraber giruslarda 
atrofi, frontal lob atrofisi, hidrosefali, serebral girus
larda genişleme ve hemisifer simetrisinde bozulma 
ve korpus kallozumun incelmesi tarif edi lmişt i r (14, 
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33). Olgumuzda Iq 45 olarak saptanmış t ı r ve embesi-
liteye uymaktad ı r . 

L M B B sendromunda majör belirtilerden başka 
ç o k sayıda minör belirti ve bulgu vardır. İ ş i tme 
b o z u k l u ğ u n u n L M B B sendromunun bir belirtisi olup 
olmadığı tar t ışmalıdır . Sağırlık daha ç o k Alström 
sendromunda görülmektedir . Renal tutulumun ç o k 
sık o lduğu ve art ık majör bir belirti olarak kabul edi
lebileceğini ta r t ı şmamızın baş ında bel i r tmiş t ik . 
Olgumuzda yapılan renal fonksiyon testleri normal 
olmasına karşın hipertansiyonun bulunması tubuloin-
terstisel tutulma o lduğunu düşündürebilir. 

L M B B sendromunda kardiovasküler sistem de has
talığa katılabilir. Konjenital kalp anomalileri ç o k 
değişik varyasyonlar göstermektedir . Patent ductus 
arteriosus, bikuspit aorta, ventriküler ve atrial septal 
defektler, Fallot tetralojisi, izole pulmoner stenoz 
bildiri lmiştir (25,19). Olgumuzda radyolojik ve elekt-
rokardiografik incelemeler normaldir. 

Çeşit l i nörolojik ve psikiyatrik bozukluklar da 
görülebilir. Şizofreni (40) paranoya (37), spastisite ve 
hiperrefleksi (11) ile kranial sinir paralizileri (38) 
bildiri lmiştir . Epilepsiye az oranda rastlanılmışsada 
E E G bozuk luğu sıktır (3,18). Resim 14. Olgunun sağ diz grafisi 
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Diğer az rastlanan bulgulardan ise anal atrezi 
(36), mikrostomi (17), hipertrikozis (32), safra 
yol lan atrezisi (26), situs inversus (19), dalak hipop-
lazisi (24) sayılabilir. 

L M B B sendromunun ayırıcı tanısında Als t röm 
sendromu, Prader Wil l i sendromu, Carpenter send-
romu ve Biemand sendromu düşünülmelidir. Özellikle 
Als t röm sendromunu ayı rmak eğer L M B B sendro-
munda polidaktili yoksa zor olabilir. Als t röm sendro-
munda diabetes mellitusun bulunması ayırıcı tan ıda 
yardımcı olur. Ayrıca sekonder seks karekterleri de 

normaldir. Carpenter sendromunda retinal dejene
rasyon yoktur, ayrıca polidakti l i preaksiyal tiptedir. 

Prader Wil l i sendromunda ise parmak anomalisi 
yoktur, idrarda 17 ketosteroid ve tetesteron seviyesi 
düşüktür. 

Biemond sendromunda, obezite, diabetes melli-
tus, sekonder hipogonadizm, postaksiyel polidakti l i 
ve iris kolobomata vardır. 

L M B B sendromunda en sık ölüm nedeni böbrek 
yetmezl iğ idi r (7). Tedavisi için spesifik bir y ö n t e m 
tan ımlanmamış t ı r . 
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