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OZET

Mental retardasyon, obezite, retinitis pigmentoza ve opere polidaktilisi olan
11 yasindaki kiz ¢ocugunda Bardet-Biedl Sendromu bulundu. Bu nedenle Bardet-
Bied! sendromu ve ilgili hastaliklar gozden gegirildi.

SUMMARY

Bardet-Biedl Syndrome
(Case Report)

Bardet Biedl syndrome is found 11 years old girl with mental retardation, re-
tinitis pigmentosa, obesity, operated, polydactly. Thus Bardet-Bied! syndrome and
related disorder are reviewed.

GIRIS

1886 yilinda Laurance ve Moon, mental retardasyon hipogenitalizm, spi-
noserebellar ataksi ve nistagmusu olan 4 kardesi tamimladilar. Bu hastalarin iki-
sinde ilaveten pigmenter retinopati vardy, takipte 4 kardeste de parapleji gelisti.
Bundan 50 yil sonra Bardet ve Biedl mental retardasyon, hipogenitalizm, obe-

* 4. Noroloji Kongresinde (28 Ekim-2 Kasim 1991 Kugadast) teblig edilmigtir.
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zite, polidaktili ve retinitis pigmentoza ile ilgili bir sendrom tamimladilar, daha
sonra bu iki hastalik literatiirde Laurance-Moon-Biedl Sendromu (LMBS) ola-
rak kabul gﬁrdﬁl'2'3 ‘4

Mental retardasyon, hipogenitalizm, obezite, pigmenter retinopati ve oto-
zomal resesif gegis gibi birgok bulgularin ortak olmasina ragmen, yakin tarihte
otorler Laurance-Moon (LMS) ve Bardet-Bied!l (BBS) sendromunun farkh anti-
teler oldugunu bildirmiglcrdirs'e;

LMS’de ataksi, spastik parapleji ve progresif bozulma daha siktir, poli-
daktili nadirdir. BBS'de % 75 oraninda polidaktili goriiliir. BBS’nin arap popii-
lasyonunda sik goriildiigii bi]dirilmislir7.

Yakm tarihte LMBS’da, 6. kardinal bulgu olarak renal tutulum rapor
edilmigtir®.

Birgok klinik bulgunun bir arada oldugu ve tek bir klinik bulgu @izerinden

hastaya birgok gereksiz ve zaman gerektiren tetkik yapilarak tanisi geciken ve
nadir gorilen BBS tanisi koydugumuz bir vaka sunuldu.

VAKA RAPORU: 11 y (H.Y.) PN.: 2033788, 1. dereceden akraba ewlili}i
olan 30 y. annenin ilk gebeliginden olan gocugu (Resim: 1).

Resim: 1
HY, 11y. kiz cocugu
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Gorme kaybi, okul basanisinda azalma, sismanhk yakimalan ile Hacet-
tepe U. Tip Fakiiltesi Cocuk Hastanesine basvuran hastamizin 2 yildir gorme ya-
kinmalarinin bagladin giderek arttify, gozliik kullanmayla diizelmedigi, okul
baganisinin disiik oldugu, asuri kilolu olduju, dogustan ve her iki elinde 6 par-
makli oldugu ve 40 giinlikken opere edildigi 6grenildi. Ozgegmisinde: 6 aylikken
febril konvulsiyon, 2 y. bronsit gegirmis. Soygegmisinde: 2. gocuk (8 y) sagr-dil-
siz, 3. gocuk saglikl. \

Fizik muayenesinde: A: 36.5°C N: 84/dk. TA: 100/60 mmHg. V.A.: 44 kg
(90-97 PC), Boy: 1.33 mt. (10-25 PC), genel durumu iyi, biling agik, obez gorii-
niimde. Sistem muayeneleri normal. Opere edilmis polidaktilisi, 5. parmakta de-
formite, ayak parmaklart kisa ve genigti. Norolojik muayenede mental retarde
goriinimde,spontan vertikal ve horizontal nistagmusu mevcut. Isik ve obje takibi
(+), Sag goz: 30-40 cm. den, sol goz 1 metreden parmak parmak sayiyor, fundus
muayenesinde sagda belirgin olmak iizere papilla hafif soluk goriiniimde, yaygin
relinitis pigmentoza gorinimi meveuttu. Diger norolojik muayeneler normaldi.
Lab. bulgular:: rutin idrar tetkikler Normal Hb: 14.6 gr Het. % 42.5, trombosit-
ler 473.000/mm”, periferik yayma normal, iire: 30 mg/dl, seker 100 mgr/dl, idrar,
kan amino asitleri, Renal Ultrasonografi normal elektroretinogram, (ERG) (Re-
sim: 2) vizuel evoked potansiyel (VEP) elde edilemedi (Resim: 3).

Resim: 2
ERG elde edilemedi
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Resimi: 3
VEP elde edilemedi

Resim: 4
Normal BAER
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BAER normal degerlendirildi (Resim: 4). CT, kontrassiz ve kontrash ola-
rak normal degerlendirildi (Resim: 5).

Resim: §
Kranial CT normal

TARTISMA

BBS klinik bulgular genigtir. Bu nedenle 5 grupta incelemek faydali olabi-
lir.

1. Komplet form: 5 kardinal bulgu bir arada, 2. inkomplet form: Bir veya
2 kardinal bulgu eksiktir. (Ornek: Polidaktili, hipogenitalizm), 3. abortif form:
Sadece 1 veya 2 bulgu bulunur. 4. atipik form: Bu béliimde retinitis pigmentoza,
diger okuler bozukluklarla yer degistirir. Ornegin optik atrofi, external oftalmo-
pleji v.s., 5. yaygin form: Beg kardinal bulguya ilaveten diger konjenital anomali-
ler veya herediter faktorler bulunur. (Ornegin: Epilepsi, spinoserebellar veya ex-
trapiramidal bulgular).

Klein ve ark. 57 BBS sendromlu hastanm analizinde % 45.6 komplet, %
19.3 inkomplet, % 10.5 abortif, % 8.8 atipik, tip tayini yapilamayan % 15.8 ora-
ninda bulduklarim bildirmi§lcrdir9.

Bizim hastamiz kiz ¢ocugu oldugu icin bu déonemde hipogenitalizm bulgu-
sunu sdylemek miimkiin degildi. 4 kardinal bulgu yaminda papillada solukluk ve
spontan nistagmusu vardi. Bu bulgulara gore hastamiz inkomplet forma uymak-

tadir.
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1959°dan 1982 yilina kadar BBS sendromu tamsi olan 214 hasta doki-
miinde, retinitis pigmentoza % 80, diger fundus patolojisi % 10, nistagmus % 12,
katarakt % 3, iris atrofisi % 1, iris kalobomu % 1, obezite % 93, mental retar-
dasyon % 85, polidaktili % 75, sindaktili % 3, hipogenitalizm % 56, sagirlik % 5,
ataksi % 1, diabetes mellitus % 4 oldugu g6ri'11mi'1§liir8.

BES ile ilgili sendromlar Tablo: I’de dzetlenmisgtir,

Tablo: |- Bardet-Biedl ve ligili Sendromlar

Laurance-  Bardet- Biemond

Bulgular Moon Biedl Weiss Alstrom II
Pigmenter ¥ ¥ - o -
retinopati

iris kalobomu - x i3 = +
Sagirhk - = i 2
Mental retardasyon + + + > +
Spastik parapleji - — = =
Obezite = + ¥
Hipogenitalizm + £ +
Diabetes-mellitus - - = + t
Polidakitili - - +/- +
Kisa yapi + + + = =

Yakin tarihte otorler LMS ve BBS farkli antiteler olarak yorumlamiglar-
dir’. BBS igin spesifik kriterler ortaya konmugtur. Mental retardasyon, obezite,
hipogenitalizm, polidaktili, pigmenter retinopati gibi 5 kardinal bulgusu enaz 4
bir arada bulunmalidir. Diger taraftan Green ve ark. BBS, LMBS bir formu ola-
rak karakteristik bulgularin, siddetli retinal distrofi, dismorfik ekstremiteler,
obezite ve renal abnormaliteler, sadece erkeklerde hipogenitalizm oldufunu,

mental retardasyonun, polidaktilinin ve bayanlarda hipogenitalizmin gerekli ol-
madigini belirtmiglerdir!®,

Son yillarda BBS 6. kardinal bulgu olarak renal tutulumlar bildirilmistir.
Renal tutulumda nonspesifik ve progresif olmaya egilimlidir&w.

Hipogenitalizm erkeklerde sik goriiliir. Testikiiler atrofi germinal hiicre-
lerde azalma, spermogenetik arrest tamimlanmugtir. Hormon seviyeleri ve hor-
mon stimiilasyonuna hedef organlarm cevapsiz oldugunu, esas bozuklugun hipo-
talamik, pituiter aks bozuklugu oldugunu diisiindiirmektedir. Hipoganodizm veya

hipogenitalizmde testesteron tedavisi etkisizdir. Bazi hastalarda diabetes insipu-
tus la:111nl:1:1m;§l|r3'“.
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Gorme kaybinda artma, hayatin 2. ve 3. dekatinda olur. 30 yagindan dnce

bir veya 2 gozde tam kayip olur'?.

1. dereceden akraba evliligi olan, retinitis pigmentoza obesite, mental re-

tardasyon, opere polidaktili ve nistagmusu olan, ERG ve VEP elde edilemeyen,
BAER ve CT’si normal, renal tutulumu olmayan BBS tamsi koydugumuz hasta
nadir gorillmesi ve son yillarda LMBS farkli bir antite olarak kabul edilmesi ne-
deniyle, takdimi uygun goriildii.

10.
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