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Mental retardasyon, obezite, retinitis pigmentoza ve opere polidaktilisi olan 
ll yaşuıdaki kız çocuğunda Bardet-Biedl Sendromu bulundu. Bu nedenle Bardel­
Biedi sendromu ve ilgili lıastalıklar gözden geçirildi. 

SUMMARY 

Bardet-Biedl Syndrome 
(Case Report) 

Bardel Biedl syndrome is found ll years old gir/ with mental retardation, re­
tinitis pigmentosa, obesity, operated, polydactly. 17ıus Bardet-Biedl syndrome and 
related disorder are reviewed. 

GIRIŞ 

1886 yılında Laurance ve Moon, mental retardasyon hipogenitalizm, spi­
noserebellar ataksi ve nistagmusu olan 4 kardeşi tanımladılar. Bu hastaların iki­
sinde ilaveten pigmenter retinapatİ vardı, takipte 4 kardeşte de parapleji gelişti. 

Bundan 50 yıl sonra Bardet ve Biedl mental retardasyon, hipogenitalizm, obe-

• 
•• 
••• 
•••• 
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zite, polidaktili ve retinitis pigmentoza ile ilgili bir sendrom tanımladılar, daha 
sonra bu iki hastalık literatürde Laurance-Moon-Biedl Sendromu (LMBS) ola­
rak kabul gördü 1.2·

3
·
4

• 

Mental retardasyon, hipogenitalizm, obezite, pigmenter retinopati ve oto­
zornal resesif geçiş gibi birçok bulguların ortak olmasına rağmen, yakın tarihte 
otörler Laurance-Moon (LMS) ve Bardet-Biedl (BBS) sendromunun farklı anti­
teler olduğunu bildirmişlerdir5·6• 

LMS'de ataksi, spastik parapleji ve progresif bozulma daha sıktır, poli­
daktili nadirdir. BBS'de % 75 oranında polidaktili görülür. BBS'nin arap popü­
lasyonunda sık görüldüğü bildirilmiştir 7. 

Yakın tarihte LMBS'da, 6. kardinal bulgu olarak renal tutulum rapor 
edilmiştir 8. 

Birçok klinik bulgunun bir arada olduğu ve tek bir klinik bulgu üzerinden 
hastaya birçok gereksiz ve zaman gerektiren tetkik yapılarak tanısı geciken ve 
nadir görülen BBS tanısı koyduğumuz bir vaka sunuldu. 

VAKA RAPORU: ll y (H.Y.) PN.: 2033788, 1. dereceden akraba evliliği 

olan 30 y. annenin ilk gebeliğinden olan çocuğu (Resim: 1). 

Resim: 1 
H. Y., ll y. kız çocuğu 
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Görme kaybı, okul başarısında azalma, şişmanlık yakınmaları ile Hacet­
tepe Ü. Tıp Fakültesi Çocuk Hastanesine başvuran hastamızın 2 yıldır görme ya­
kınmalarırun başladığı giderek arttığı, gözlük kullanınayla düzelmediği, okul 
başarısının düşük olduğu, aşırı kilolu olduğu, doğuştan ve her iki elinde 6 par­
ınaklı olduğu ve 40 günlükken opere edildiği öğrenildi. Özgeçmişinde: 6 aylıkken 
febril konvulsiyon, 2 y. bronşit geçirmiş. Soygeçmişinde: 2. çocuk (8 y) sağır-dil­
siz, 3. çocuk sağlıklı. 

Fizik muayencsinde: A: 36SC N: 84/dk. TA: 100/60 mmHg. VA.: 44 kg 
(90-97 PC), Boy: 1.33 ml. (10-25 PC), genel durumu iyi, bilinç açık, obez görü­
nümde. Sistem muayeneleri normal. Opere edilmiş polidaktilisi, 5. parmakta de­
formite, ayak parmakları kısa ve genişti. Nörolojik muayenedc mental retarde 
görünümde,spontan vertikal ve horizontal nistagmusu mevcut. Işık ve obje takibi 
( + ), Sağ göz: 30-40 cm. den, sol göz 1 metreden parmak parmak sayıyor, fundus 
muayenesinde sağda belirgin olmak üzere papilla hafif soluk görünümde, yaygın 
retinitis pigmentoza görünümü mevcuıtu. Diğer nörolojik muayeneler normaldi. 
Lab. bulguları: rutin idrar tetkikler Normal Hb: 14.6 gr Hct. % 42.5, trombosit­
ler 473.000/mm3, periferik yayma normal, üre: 30 mg/dl, şeker 100 mgr/dl, idrar, 
kan amino asitleri, Renal Ultrasonografi normal elcktroretinogram, (ERG) (Re­
sim: 2) vizuel evoked potansiyel (YEP) elde edilemedi (Resim: 3). 

Resim: 2 
ERG elde edi/emedi 
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Resim: 3 
VEP elde edi/emedi 

Resim: 4 
Nonnal BAER 

';-, 
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BAER normal değerlendirildi (Resim: 4). cr, kontrassız ve kontraslı ola­
rak normal değerlendirildi (Resim: 5). 

!ir. 

Resim: 5 
Kranial CT nonııal 

TARTIŞMA 

BBS klinik bulgular genişti r. Bu nedenle 5 grupta incelemek faydalı olabi-

1. Komplet form: 5 kardinal bulgu bir arada, 2. inkomplet form: Bir veya 
2 kardinal bulgu eksiktir. (Örnek: Polidaktili, hipogenitali;r_m), 3. abortif form: 
Sadece 1 veya 2 bulgu bulunur. 4. atipik form: Bu bölümde rctınitis pigmentoza, 
diğer okuler bozukluklada yer değiştirir . Örneğin optık atrofi, cxtcrnal oftalmo­
plcji v.s., 5. yaygın form: Beş kardinal bulguya ilaveten diğer konjenital anomali­
ler veya herediter faktörler bulunur. (Örneğin: Epilepsi, spinoscrebcllar veya cx­
Lrapiramidal bulgular). 

Klein ve ark. 57 BBS sendromlu hastanın anali;rjnde % 45.6 komplct, % 
19.3 inkomplet, % 10.5 abortif, % 8.8 at ipik, tip tayini yapılamayan % 15.8 ora­

nında bulduklarını bildirmişlerdir9. 
Bizim hastamız kız çocuğu olduğu için bu dön~ınde hip0ge nitalizm bulgu­

sunu söylemek mümkün değildi. 4 kardinal bulgu yanınlla papillada solukluk ve 
spontan rıistagmusu vardı. Bu bulgulara göre hastaınız inkomplet forma uymak­

tadır. 
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ı959'dan ı982 yılına kadar BBS sendromu tanısı olan 2ı4 hasta dökü­
münde, retinitis pigmentoza % 80, diğer fundus patolojisi % ıo, nistagrnus % ı2, 
katarakL % 3, iris atrofisi % ı, iris kalobomu % ı, obezile % 93, mental retar­
dasyon % 85, polidaktili % 75, sindaktili % 3, hipogenitalizm % 56, sağırlık % 5, 
ataksi % ı, diabetes mellitus% 4 olduğu görülmüştür8. 

BBS ile ilgili sendromlar Tablo: I' de özetlenmiştir, 

Tablo: 1- Bardet-Biedl ve Ilgili Sendromlar 

Bulgular 

Pigmcntcr 
retinopati 

iris kalobomu 

Sa~ırlık 

Mental retardasyon 

Laurance­
Moon 

+ 

+ 
Spastik pa raplcji + 

Obezitc 

Hipogcnitaliz.m + 
Diabetes-mcllitus 

Polidaktili 

Kısa yapı + 

Bardet­
Biedl 

+ 

+ 

+ 

+ 

+ 

+ 

Weiss 

+ 

+ 

+ 

+ 

+ 

Alström 

+ 

+ 

+ 

+/-

+ 

+/-

Biemond 
II 

+ 

+ 

+ 

+ 

+ 

Yakın tarihte otörlcr LMS ve BBS farklı antiteler olarak yorumlamışlar­
dır5·6. BBS için spesifik kriterler ortaya konmuştur. Mental retardasyon, obezite, 
hipogenitalizm, polidaktili, pigmenter retinopati gibi 5 kardinal bulgusu enaz 4'ü 
bir arada bulunmalıdır. Diğer taraftan Green ve ark. BBS, LMBS bir formu ola­
rak karakteristik bulguların, şiddetli retinal distrofi, dismo.rfik ekstremiteler, 

obezite ve renal abnormaliteler, sadece erkeklerde hipogenitalizm olduğunu, 
mental retardasyonun, polidaktilinin ve bayanlarda hipogenitalizmin gerekli ol­
madığını bclirtmişlerdir10. 

Son yıllarda BBS 6. kardinal bulgu olarak renal tutulumlar bildirilmiştir. 
Renal tutulumda nonspesifik ve progresir olmaya eğilimlidir8·10 • 

Hipogenitalizm erkeklerde sık görülür. Testiküler atrofi germinal hücre­
lerde azalma, spermogenetik arrest tanımlanmıştır. Hormon seviyeleri ve hor­
mon stimülasyonuna hedef organların cevapsız olduğunu, esas bozukluğun hipo­
talamik, pituiter aks bozukluğu olduğunu düşündürmektedir. Hipoganodizrn veya 

hipogcnitalizmde testesteren tedavisi etkisizdir. Bazı hastalarda diabetes insipu­
tus tanımlanmıştır3 · 11 . 
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Görme kaybında artma, hayatın 2. ve 3. dekatında olur. 30 yaşından önce 
bir veya 2 gözde tam kayıp olur12• 

1. dereceden akraba evliliği olan, retinitis pigmentoza obesite, mental re­
tardasyon, opere polidaktili ve nistagmusu olan, ERG ve YEP elde edilemeyen, 
BAER ve Cf'si normal, renal tutulumu olmayan BBS tanısı koyduğumuz hasta 
nadir görülmesi ve son yıllarda LMBS farklı bir antite olarak kabul edilmesi ne­
deniyle, takdimi uygun görüldü. 
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