DIRIM 43

Lauernce, Moon ve Biedl sendromu

Bir miisahede ve baz diisiinceler

Prof. Dr. Gézcii, Niyazi [smet
Giilhane Tatbikat Mektebi ve Seririyat:
Géz Klinigi Profesorii

B u sendromun tipik sekli, bu giin diinya litera-
tirlinde yine nadir goriilen hallerdendir. Nes-

rolunan vakalarm bir ¢ogu bu sendromun nakis
arazh sekilleridir.

Memleketimizde bu meseleye dair ilk yazi Prof.

Igersheimer tarafindan Tiirk Oftalmoloji gazetesinin
cilt 2, say1 3 Temmuz 1936 niishasinda nesredilen

ve muhtelif zamanlarda gérdiigii alti vakaya dair ya-
z2lmig olan makaledir. Bu yazidaki birinci ve ikinci
vakalar iki kardes olup, iiniversite gz klinigine ait-
tir. Birici vaka, biiyiik hemsirede, distorofi adipéz
ve tenasiil cihazinda aplazi, retinit pigmanter, poli-
daktili ve zekdda asikdr gerilik, idiosi gibi sendromun dort esash araz var.
Ikinci vaka, yani bir-yag kiigiik biraderde, orta sismanhk, pigmansiz hemera-
lopi, hafif aptallik var. Aza sui sekli ve tenasiil cihaz: teahhur veya maduni-
yeti yok. Ana ve baba kardes c¢ocuklar1 olan bu ailenin, bahis mevzuu olan
vakalardan evelki ilk ve sonraki dordiincii erkek evlatlars tamamile normaldir-
ler. Ayni makalede zikredilen diger dért vakadan yalmiz dérdiincii vakada, bu

sendromun gok nakis arazli bir sekli diisiiniilebilir. Diger {ic danesinin bence
bu sendromla miinzsebetleri olamaz.

Bundan sonra muhterem arkadasim Dr. Rifat A. Gdzberk’in, cemiyetimizin
1 Mart 1939 ictimainda gosterdigi ve gazetemizin cilt 3, sayr 2, Nisan 1939
niishasinda cemiyet tebligleri meyaninda negredilen gok tipik alti yagindaki bir
gocufa ait miigahedesi, memleketimizde nesredilen ikinci tipik  vakay: teskil
eder. Bu vakanin ebeveyninde akrabahk yok, ailede miisabih bir hal mevcut
degil. Yalmz vakanin bir kiz kardesinde beldhet mevcut. Hastada distrofi adi-
p6z ve aplazi jenital, asikar idiosi, hafif derecede pigmen muhaceretile birlik-
te hemeralopi ve sol el ve ayafinda polidaktiliden ibaret sendromun dort

esasli arazi mevcut oldugu gibi, polidipsi ve poliiiri gibi infondibiilo tiiberiyen
arazlar da mevcuttur.

Bu kere benim tesadiif ettifim vaka, sendromun biitiin esas arazlarim
asikar bir sekilde tagimaktadir. Bundan bagka, vakamizin irsi cihetten ve eski
bir sifilis intanile miinasebeti bakimindan dikkati geken taraflari da var. Iste
muhtasar miisahedesi :

Adil, 9 yasinda, babasi 54 yaginda, anasi 46 yasinda olup, halen hayatta ve
sagdirlar, ve simdiye kadar mithim bir hastalik gecirmemislerdir. Hastamizin
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anasinin ana ve babasi, teyze ¢ocuklan imigler. Bu ailenin 12 ¢ocugu olmus.
Birinci ¢ocuk oglan, .bir yaginda 6lmiig, bunun el ve ayaklarinda alti parmak
varmig. lkincisi halen berhayat, 27 yasinda, evli bir kadin, ii¢ gocugu olmus,
bir tanesi yedi yaginda tifodan vefat etmis. Ugiinciisii kiz, 22 yaginda iken ve
dért sene evel bizim seririyatta menenjit ve poliserdzit tiiterkitlozdan vefat
etmig. Dérdiincii gocuk oglan, birbuguk yaginda ishalden vefat etmis, el ve
ayaklar saglam. Begincisi 6lii dogmus. Altne kiz hayatta, yirmi yaginda, ev-
li ve saglam, heniiz gocufu yok. Bunun yalmz ayaklarinda alti permak var-
mis. Yedinci oflan, halen 18 yaginda, o:ta tahsilini bitirmis, liseyi ikmal ede-
. memi§, biraz haylaz. Sekizincisi 16 yaginda kiz, saglam. Dokuzuncusu oglan,
ikibuguk yasinda vefat etmis, keza el ve ayaklan saglam. Onuncusu kiz, &li
dogmus. On birincisi, hastamiz ( tipik sendromu gosteriyor ) On ikincisi kiz
olup alti yasinda, sihhatte ve saglam.

Hastamizin sabik halinde anasi miihim bir
hastalik tarif etmiyor. Yalmz akli erdi ereli go-
cugun karanhk yerlerde iyi gormedigini ve g6-
rilldiigii gibi biraz hali ve zekasi zaif oldugunu
hikdye ediyor. Hastamiz 1,25 boyunda, 41 kilo,
g6gsii, karn ve ilyesi bariz yag terakiimii gos-
teriyor. Harici manzaras:i tipik distrofi adipoze
miipteld oldugunu, yiiriiylis ve tavn, hatin sayi-
lir viladi bir Leldhet malili oldugunu goster-
mektedir. Memeler hizasinda - gogiis genisligi
0,76, gobek hizasinda 0,81, ane hizasinda 0,75
metredir. lki yaginda yiiriimiis, ancak ii¢ yagn-
da laf sbylemege baslamistir. Istahi fazla, gok
su icer ve bol isermis ( Pollakiiiri ), ¢ok uyur-
mus. Netekim bizim karsimizda bir defada, 250
cm?® idrar yapti. Zeka epey mahdut olmakla be-
raber, tam idic denilecek derecede degil, em-
besil. Ancak bu sene ilk mektebe vermislerse de, gtriiniise g6 e okuy:caga
benzemiyor. Halen 20 ye kadar sayilamt muntazam sayiyor. Ufakhk parzlan
tanmiyor, ¢ocukta husyeler skrotoma inmis, fakat arcak iri bir fasulye cesame-
tinde, yani kiigiik. Kadip tamamile mebna halinde bir gekil gosteriyor.

Sekil : 1

Heniiz esash dahiliye ve asabiye muayenesi yaptiramadik. Kendi yapabil-
digimiz kadarinda esash: miihim bir seye rastlamadik. Gézlerinin muayenesi :
g6ziin harici kisimlarinda ve anekslerinde miihim birsey yok. Teamiiller ziya
ve mesafeye kargi iyi. Billiii cisim seffaf, korpus vibeum normal, homatro-
pinden sonra yapilan muayenede (g¢ocuk iyi durmadig: igin pek normal gart-
larda muayene yapilamad:i ), retina iizerinde agikdr pigman terakiimi goriil-
memekle beraber, baz: yerlerde ince toz halinde mesimi pigmanlarin goriiniir
bir vasif aldiklar ve biitiin mesime sahasinin hususi bir losluk gosterdigi g6-
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riildii. Bence bu log manzara heniiz retinaya muhzceret etmemis olan epitel-
yum pigmanter tabakasindaki pigmanter hiicrelerde bir anormal faaliyete de-
lalet etmektedir. Ve bir zaman sonra retinada muhaceret etmis pigmanlar da
goriilecektir. Huleymelerde mithim bir degisiklik yoktur. Eviye biraz ince,
hastanin zekéd vaziyeti sebebile gormesini Slgmek miimkiin degilse de, herhal-
- de asikdr bir inkisar bozuklugu olmamasina ragmen esyay: godzlerine pek ya-
nagtirarak bakmaktadir, ve keyfiyetini tayinde lemis hissini de kullanmaktadir
yani ileri derecede ambilioptur denilebilir. Hasta log bir yerde biisbiitiin ken-
disini sevk ve idareden aciz bir hal aliyor, agikdr bir hemeralopidir.

ldrar ve kan muayenesinde (kan sayimi ve formiil 16kositer) hafit bir len-
fositozdan gayn, mithim marazi bir tegayyiir gbstermiyor. [drarn dansitesi

1,021, litrede iire 18, kloriir 8, 77 olup, seker ve albumin yok. Kanda Was-
sermann -+, anasimin kaminda menfi. i

Gériiliiyor ki hastamizda Laurence, Moon, Biedl sendromunun hemeralopi,
distrofi, adipdzo jenital, embesilite ve polidaktili, sindaktili gibi esas arazla-
rile pollakiiiri ve polidipsi gibi su metabolizmas: ile alikadar ve hipofis hipop-
lazisi gibti tali arazler da mevcuttur. -

A * Hastamizda tesbit ettigimiz hususiyetler
sunlardir :

Ana - tarafindan cedlerinde akrabalik var.
Simdiye kadar nesredilen bu sendroma ait va-
kalarin ekserisinde daha yakin bir consanguinite
varken, bizimkinde bu konsanginite cedlerde,
yani daha yitksektedir.

Bizim vakamizda hastanin yine ikinci ced
batnina ait birkag erkek sahista (anasinin birkag
dayisinda) vilddi uzuv sui sekli (alti parmaklihk)
mevcut olusu ve bu ailenin 12 ¢ocuyundan bi
rinci oflan, altiner kiz ve 1linci oglan g¢ocukta
polidaktili bulunusu, bu ailede esasen bircok
miielliflerin soyledigi gibi « recessive » veraset

meselesini diisiindiirecek kuvvetli bir delil sayi-
labilir.

Polidaktiliye miiptela olerak dogan altinci ve onbirinci gocuklara tekad-
diim eden besinci ve onuncu gocuklarm &lii dogmalar ve hastamizin kanminda
Wassermann ++ bulunusu da, resesif sekilde intikal eden bu irsi maliliye-
tin husul bulusunda bazlamnin, bahusus Morax’in iddia ettigi vechile irsi fren-
ginin disiinlilmesini hakl, gosterecek bir mahiyet arzeder.

Hastaligin patojenisi hakkinda bugiine kadar sdylenilen fikir ve nazariyeler,

bu meseleyi heniiz aydinlatmis degildir. Bunlar arasinda yegine hakikat olarak
¢ikarilabilen netice bence sudur :
Bu hastalik veraset ve konsanginite meselelerile alakadar entrauterin hipo-

Sekil : 2
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fiso-tiiberiyen nahiye tesevviisiine merbut, kimen endok:inien, kismen morfoje-

netik arazlar olan miirekkep bir sendromdur (Baillart Jeandelise).
Bu dimag nahiyesindeki entirauterin viladi tegayyiiriin derece ve mevkiine

gore, bu sendromda bazi arazlar eksik olabilir. Bu vechile sendromun fiiist
sekilleri tehassul eder (sahsi fikrim).

Sendromun distrofi jenital arazile, diformiteler, entrauterin hipofis tesevvii-
siine merbut; digerleri ise hipotalamiis nahiyesile alakadar sayilabilir. Hatta
hipofis hipoplazisi de hipotalamiis nzhiyesindeki afet sebebile husule gelmis
tali bir tegayyiir olarak kabul olunabilir (Jeandelise). Su halde hipotalamiis
nahiyesindeki mahdut bir leziyorun 6tedenberi bildigimiz retinitis pigmantoza’yr
bu nahiyenin daha genis bir leziyo-
nu, bu arazla birlikte metabolizmal
adipoz arazile zekai idiosi arazini ve
daha genis bir leziyonda hipofis nes-
viinemasinda yaptigi betaet veya te-
vakkufla da aplazi jenital ve diger
morfojenetik arazlan hasil ettigi disi-
niilebilir (Sahsi fikrim).

Bazi miielliflerin diger nevi kisbi
veya viladi hipofiz tegayyiirlerile hem-
zaman retina tegayyirleri goriildiikle-
rine dair zikrettikleri bazi miisahede-

Sekil :

. ler vardir. Bunlar bu vakalara daya-
narak bizzat hspohzm d& retina pigmanter epitelyumu tesekkiil ve tevziinde ve
esasi retina néronlarimn vazifelerini ifada miistakil bir rolii oldugunu kabule
temayiilleri vardir (Igersheimer). Fakat bence radyografik, endokrinien veya
miicaveret arazile bir hipofis leziyonunun tesbit edilmesi, o sahista diansefal -
nahiyenin mutlak salim olduguna bir delil say:lamaz. Bilakis pekald hipofis te-
gayyiiriiniin, bu nahiyeyi de miiteessir etmis oldugunu iddia daha m:kul de-
gil midir ?

Bu hastalikta simdiye kadar yapilan tedaviler, ancak hipofis hormonu te-
davisi ve bir¢ok vakalarda buna tiroid, over ve husye hormonlarinin tesrikile
arazlarda -bir hafiflik ve hastanin 1uhi zekd ve gérme arazlarinda bir saldh mii-
sahede edilmistir. Esasen rahim dahili zamana ait bir nesviinema gecikmesi
veya noksanhgina bagh olan bu hastalikta radikal bir tedavi diisiiniilemez.
Palyatif maksatla yapilabilecek tedavi, ancak hormon tedavisi olabilir.
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Tansiyon yiksekligi, siryan sertligi, an-

gina pectoris, mizmin bronsite kars

Zerk yolile iod tedavisi icin

Endoiodine

hi¢ actmadan cild altino, adaleye ve

veride zerkedilir.

loda karst en hassas kimselerde bile ta-

hammili gayet iyi. Cabuk, devamls tesir.

ORIGINAL AMBALA] : Kutu: 10 ampul X 2 cm®.
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Yenl bir tarzda ag§ri durdurucu
ve tesennii¢ giderici ilag

Ester ethylique de I'acide 1-méthyl-4-phényl
pipéridine - 4 - carbonique

Gayet yiiksek tesennii¢ giderici vasiflarile

beraber, morfine benzeyen karaktere ve

kuvvetli agri durdurucu tesire malik olup
iyi tahammiil edilir.

DOLANTIN genis mikyasta atropin ve

afyon alkaloidleri yerine kul-

lanilir.

DOLANTIN’ in hicbir narkotik tesiri
‘ yoktur. A o
DOLANTIN agizdan ve zerk suretile kul-

lanilir.

DOLANTIN melsa adaleleri tesenniiciin-
de, koliklerde, en siddetli
agrilarda dahi kullanilir.

Original ambalajlar:

Tablet : Tip icinde 0,025 gr.hk 20 tablet
Mahlil : Kutu icinde 2 cm3 lik 5 ampul

Leverkusen ( Almanya )



