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Laurence-Moon-Bardet-Biedl Sendromunda Spinal
Stenoza Bagli Paraparezi: Olgu Sunumu
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Syndrome: Case Report
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Laurence-Moon-Bardet-Biedl Sendromu (LMBBS) mental retardasyon turunkal obezite, hipogonadizm veya hipogenitalizm, mental
retardasyon, koni-rod distrofisi (retinitis pigmentoza), polidaktili, bobrek tutulumu, komplex kadin genito-Uriner sistem malformasyonlar gibi
sistemik bulgularla ile karakterize otozomal resesif genetik bir hastaliktir. Cogu zaman Bardet -Biedl Sendromu (BBS) adi altinda anilmaktadir.
Ancak ayrintih klinik 6zellikler dikkate alininca farkh bir klinik antite oldugu ortaya ¢ikar. Spinal stenoz ve buna bagdli gelisen paraparezi
hastaligin nadir goriilen ge¢ déonem komplikasyonlarindan birisidir. Burada belirgin norolojik semptomlari torakal spinal stenozuna bagli
paraparezisi olan olan ve dekompressif cerrahiyi takiben semptomlari diizelen bir LMBBS' lu bir olgu sunulmus ve literatiir esliginde daha ¢ok
klinik 6zellikleri tartisiimistir.
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ABSTRACT

Laurence-Moon-Bardet-Biedl syndrome (LMBBS) is an autosomal recessive genetic condition characterized with, trunkal obesity, mental
retardation, hypogonadism dysmorphic extremities (polydactilia), rod-cone dystrophy (sometimes called atypical retinitis pigmentosa), renal
dysfunction and complex female genito-uriner system malformations. Mostly 1t may announced under the name of Bardet-Biedl Syndrome
(BBS). But when linvestigate in details it may differentiate from BBS with spesific clinical signs and symptoms. Spinal stenosis and paresis of
the extremities are one of the rare and late complication of this complex syndrome.In this report we are presenting a case of LMBBS whose
prominent neurological features paraparesis that depends spinal canal stenosis.Paraparesis improved after the surgical decompression.
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GiRiS degerlendirilmektedir (1,3). Buna karsin tim ozellikleri tagiyan
LMS olgularinda polidaktili olmamasi gereken bir bulgudur
diyen calismalarda vardir (1,3). Bu bilgilerin isiginda olgumuzu
tartismaya ve isimlendirmeye calisacagiz.

OLGU SUNUMU

LMBB Sendromu c¢ok zengin bir klinik goriinime sahip
otosomal resesif gecisli bir hastaliktir. ilk olarak 1866 yilinda
tanimlanmistir (3). Ana klinik belirtileri, rod-kon distrofisi,
trunkal obesite, hipogonadism, mental retardasyon ve
postaksiyal polidaktilidir (1,2,3,4,7,8). Bunlarin yanisira her
zaman eslik etmemekle beraber; hepatik fibroz, endokrin
anormallikler, boy kisaligi, ireme ile ilgili bozukluklar, diyabet,
konusma glcligu gibi diger belirtilerde gorilebilmektedir.
Spinal stenoz ve buna bagli paraparezi ya da quadriparezi
hastaligin oldukca nadir gorilen klinik belirtilerindendir. Bu
asamada terminolojide bir kavram karisikligi s6z konusudur.

36 yasindaki erkek hasta klinigimize bacaklarinda gli¢stizliik ve
yuriime glicligu sikayeti ile basvurdu. 40 giin 6nce baglayan
yurirken dengesizlik sikayetlerine daha sonra bacaklarinda
gligsiizlik ve yirume gligligu eklenmis. 20 giindir idrar ve
gaita inkontinansi oldugu 6grenildi. Hastanin 6zge¢misinde
yurime ve konusmasinin ge¢ oldugu, 12 yasindan sonra
ilerleyen tam goérme kaybinin oldugu 6grenildi. Soy geg¢mi-

Yaygin olarak bilinen ve daha sik karsilasilan bir sendrom olan
Bardet Biedl Sendromu (BBS) hemen hemen benzer klinik ve
genetik 6zellikleri tasimaktadir. Genelde olayda spinal stenoz
ve kuvvet bozukluklan yoksa bu BBS, bu komponentler
eklendigi zaman Laurence-Moon sendromu (LMS) olarak
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sinde ise anne ve babasinin 2. dereceden akraba oldugu
ve 2 kardesinde de benzer rahatsizliklarin oldugu ve 18
ile 6 yaslarinda kaybedildikleri 6grenildi. Hastanin fizik
muayenesinde viicut agirliginin 120 kg oldudu, sol el 5. DIF
aplazisi (sindaktili) (Sekil 1), sol ayakta polidaktili (Sekil 2) ve
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mikropenis varligi saptandi. Psikiyatrik degerlendirmede;
orta diizeyde mental retardasyon, kismi depresif semptomlar
saptandi. GOz muayenesinde; kortikal katarakt, her iki
fundusta kemik spikdilleri, optik diskte solukluk, damarlarda
atentasyon tespit edildi ve retinitis pigmentosa disunuldi,
Laboratuvar muayenesinde achk kan sekerii60 mg/dl
bulundu.

Norolojik muayenesinde, bilateral total gérme kaybi ve sagda
isitme kaybi vardi, solda daha belirgin spastik paraparazikti
(sag proximal 2/5-distal 2/5, sol proximal 3/5-distal 2/5
parazik olmak Uzere), DTR altta +/+, bilateral babinskisi
mevcuttu ve T = alti hipoestezikti. Birinci motor néron
bulgulan olan hastada spinal kord basisi diistintlerek Torakal
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ve Lumbosakral MRI tetkikleri yapildi. Hastanin lomber
dizeyde konjenital dar kanal ,kisa pedikdl ve facet hipertrofisi
(Sekil 3, 4) ve T9-10-11 diizeylerinde medulla spinalise basi
etkisi olusturan spinal dar kanal saptandi (Sekil 5, 6) Hasta
opere edilerek dekompressif laminektomi yapildi. Hastanin
postoperatif donemde noérolojik durumu dizelmeye baslad.
Rehabilitasyon programina alinan hasta desteksiz olarak
yurliimeye baslad.

TARTISMA

Laurence Moon sendromu baglangigta retinitis pigmentosa
sonucu gelisen ilerleyici hatta sonunda total gérme kaybiyla
kendini gosteren bir sendromdur. Takip eden dénemlerde

Sekil 3: Sagital T2 agirlikli kesitlerde
multipl seviyede lomber stenoz
gorandmu.
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Sekil 4: Aksiyal T2 kesitlerde kisa kalin pedikller
ve hipertrofik fasetler.

e = o e

Sekil 5: Multiseviye aksiyal torakolomber kesitlerde stenoz gériintdleri.
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ya da ayni donemlerde boy kisaligl, mental retardasyon
ve hipogonadizm de tabloya eklenir. Spinoserbellar ataksi
ve spastik parapleji diger nadir rastlanan belirtilerdir (1).
Bardet Biedl Sendromu (BBS) ise hemen hemen ayni klinik ve
genetik ozellikleri olan fakat norolojik belirtilerin olmadigi
ve tabloya obesite ve polidaktilinin eklendigi farkli bir klinik
antite olarak kabul edilmektedir (8). Komplet sendrom yani
LMBBS ise tiim bu olgularin birlikte goérildigi cok nadir bir
klinik sendromdur. Ayni bireyde tim bulgularin bir arada
gorilmesi genelde aile bireylerinin de analizini gerektirir
ancak ¢ogu durumda bu goézden kagan bir durumdur ve
erken Olimlerden dolay! arastirilmaya firsat kalmaz (3,7).
Bizim olgumuzun iki kardesinde benzer bulgular ile erken
yaslarda kaybedilmesi bunu destekler bir durumdur. Olgu
bu acidan degerlendirildiginde obesite ve polidaktilinin
de varhigiyla LMS dan, spinal stenoz ve nérolojik bulgularin
varligiyla da BBS dan ayrilmasi gereken komplet sendrom
yani LMBBS ile uyumlu goriilmektedir. Konuyla ilgili calismalar
incelendiginde LMBBS olan olgu sayilarinin BBS na oranla
¢ok daha nadir oldugu gozlenmektedir. Son zamanlarda
yapilan tartismalarda LMBBS isimlendirmesinin degismesi
gerektigi ve eski bir terminoloji oldugu yoniinde gorisler
de vardir (1). Bize gore her iki sendrom arasindaki ince
farkliliklarin tartisiimasi genetikgilere birakilmasi gereken bir
konudur ve yazimizda biz s6z konusu sendromlarda nérolojik
etkilenmelerin nadir de oldugunu sundugumuz olguyla
vurgulamaya calistik.

Literatlirde spinal stenozu olan ve norolojik acidan bundan
etkilenen c¢ok az olgu mevcuttur. Moses ve ark.nin yayin-
lamis oldugu 10 olgu epifiz disgenezisinden etkilenmistir.
Bu olgular arasinda bulunan quadriparatik yasl bir hastada
multiple diizeyde spinal stenoz saptanmistir (4). Bizim sun-
dugumuz olguda da torakolomber kisa pedikiil mevcuttu ve
bu epifiz disgenezisini desteklemektedir. Yine Nysaka ve ark.
nin sunmus oldugu quadriparazik 1 olguda servikal myelopati
gelisimine neden olan ciddi servikal ve lomber spinal kanal
darliginin oldugu bildirilmistir (5). Beales ve ark.nin sundugu
ve 109 BBS lu olguyu analiz eden ¢ok genis bir calismada spi-
nal stenoza bagh paraparezi yalnizca 2 olguda saptanmistir
ve Laurence Moon sendromu olarak digerlerinden ayriimistir
(1). Riise ve ark.nin inceledigi Norvecli 6 olgudan bir tanesinde
spinal stenoz saptamislardir (9).
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Ozellikle genc olgularda gerek BBS gerekse LMBBS olsun
taninin ge¢ kondugu kesin bir gerceklik olarak karsimiza ¢ik-
maktadir. Burada neden olarak dncelikle taniya odaklanmada
yetersizlik, yani akla bu sendromun gelmemesi, ayrica yavas
ilerleyen semptomlar olmasi akla gelmektedir. Hastaligin gec
doénem komplikasyonlarindan biri olan spinal stenoz, birinci
motor noron bulgulari olan olgularda oncelikle distintlmeli
ve bu sendromlu olgularin spinal patolojiler agisindan taran-
masi ile bu alandaki patolojilerin morbiditesinin azaltilabile-
cegi distintlmektedir.
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