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ÖZET  
Bardet-Biedl Sendromu (BBS), pleitropik bir bozukluk olup de÷iúken genetik geçiúi mevcuttur. Bugüne kadar 14 adet BBS gen 
mutasyonu bildirilmiútir. Siller birçok hücrenin yüzeyinde bulunan mikrotübül çıkıntılardır ve Bardet Biedle Sendromunda bu sil 
yapılarında bozukluk tespit edilmiútir. Bu sendromda retinitis pigmentoza, gövdesel obezite, polidaktili, hipogonadizm, renal 
fonksiyon bozuklu÷u, geliúme gerili÷i ve konuúmada gecikme, ö÷renme bozuklukları ve diyabetes mellitus yer alır. Obezitesi 
(Boy:175cm, kilo: 112kg, vücut kitle indeksi: 36,9kg/m2), diyabetes mellitus, retinitis pigmentoza, polidaktili ve hafif mental 
retardasyonu olan bir vakayı sunduk. Aile öyküsünden bir akrabasında (erkek kardeúinde halen hayatta de÷il) Bardet Biedle 
Sendromunu düúündüren bulgular mevcuttu. Hastamız çoklu insülin tedavisi altındaydı. Kardiyak muayenesi ve ekokardiyografisi 
normaldi. Renal fonksiyon testleri de (üre, kreatinin) normaldi. Bu vakayla birlikte obezitenin nadir bir nedenini gözden geçirmeyi 
planladık. Erken tanı, semptoma yönelik destek ve rehabilitasyonlar komplikasyonları azaltabilir. 

ABSTRACT 
Bardet Biedle Syndrome is a pleiotropic disorder with variable expressivity. Up to date fourteen BBS gene mutations have been 
reported. Primary cilia are microtubule-based membrane projections located at the surface of many cells and defects in primary cilia 
formation have been implicated in Bardet-Biedl Syndrome. The disorder is characterised by retinitis pigmentosa, truncal obesity, 
polydactly, hypogonadism, renal dysfunction, developmental delay, speech delay, learning difficulties and diabetes mellitus. We 
present a case with obesity (height: 175, weight: 112, body mass index: 36,9kg/m2), diabetes mellitus, retinitis pigmentosa, 
polydactly and mild mental retardation. By studying his family medical records we identified one relative (his brother not alive) with 
suggestive clinical findings for Bardet Biedl syndrome. The patient was on intensive insulin therapy for diabetes. His cardiac 
examination and echocardiography was normal. His renal functions (blood urea, creatinine) were also normal. By presenting our 
case we wanted to point out a rare cause of obesity. Early diagnosis and symptomatic, supportive and rehabilitative measures can 
reduce the disability. 
                                          

GøRøù 

Bardet-Biedl Sendromu (BBS) sililerde bozukluk ile 
seyreden, heterojen genetik geçiú gösteren ve aile 
içerisinde de farklı gen ekspresyonları gösterebilen 
genetik bir hastalıktır. Günümüzde BBS’li vakalarda 14 
adet gen mutasyon saptanmıútır (1). Hastalı÷ın 
mekanizması tam olarak bilinmemekle birlikte hücresel 

sil mekanizmasında bozukluk tespit edilmiútir (2). Siller 
birçok memeli hücresinin yüzeyinden dıúarı çıkıntı 
úeklinde olan duyu organlarıdır. Di÷er hücresel sil 
bozuklu÷u ile seyreden hastalıklar arasında primer silier 
diskinezi, polikistik böbrek ve karaci÷er hastalı÷ı, nefro-
noftizis, Alström Sendromu, Meckel-Gruber Sendromu 
yer alır. Sil bozukluklarında obezitenin görülebilmesin-
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den dolayı son yıllarda sil bozuklu÷u ile enerji home-
ostazı, hipotalamus ve adipogenez iliúkisine yönelik 
çalıúmalar mevcuttur (3). BBS’u obezite, retinitis pigmen-
toza, polidaktili, mental retardasyon, hipogonadizm ve 
bazen böbrek yetmezli÷inin de eúlik etti÷i bir sendromdur 
(4). Hastalar farklı özelliklerle karúımıza çıkabilmektedir. 
Geliúme gerili÷i, konuúma bozuklu÷u/ gerili÷i, sindaktili, 
poliüri/polidipsi (diyabetes insipitus), ataksi, anosmi, 
diyabetes mellitus, kardiyovasküler anomaliler, karaci÷er 
tutulumu ve iúitme kaybı görülebilir (5).  

VAKA 

36 yaúında erkek hasta çok su içme, sık idrara çıkma 
úikâyetleri ile baúvurdu. Hastanın 5 yıldır diyabet öyküsü 
oldu÷u ve oral antidiabetikler kullandı÷ı ve 6 yaúından 
beri her iki gözünde görme kaybı oldu÷u ö÷renildi. 
Hastanın el ve ayaklarında altıúar parma÷ının oldu÷u ve 
bir kardeúinin daha altıúar parma÷ı oldu÷u fakat küçük 
yaúta bilinmeyen bir nedenle exitus oldu÷u hikâyesinden 
ö÷renildi. Fizik muayenesinde boy 175cm, kilo 112kg, 
vücut kitle indeksi 36.9kg/m2, bel çevresi 120cm idi. 
Hastanın el ve ayak parmakları altıúar adetti (Resim1,2). 
Obezitesi mevcuttu (Resim 3). Hastanın her iki gözünde 
tam yakın görme kaybı mevcuttu. Göz muayenesinde 
bilateral subkapsüler ve kortikal katarakt ve retinitis 
pigmentozası saptandı. Kardiyovasküler sistem muaye-
nesi ve ekokardiyografisi normaldi. Genital muayenesi, 
aksiler, pubik kıllanması do÷aldı. Hastanın hafif mental 
retardasyonu mevcuttu. Koku muayenesi ve iúitmesi 
do÷aldı. Hastaya yapılan laboratuar tetkiklerinde kan 
úekeri 343mg/dl, kan üre azotu 11mg/dl, kreatinin 
1mg/dl, sodyum 139mmol/L, potasyum 3,3mmol/L, 
SGOT 17 IU/L, SGPT 21 IU/L, HbA1c 7,6, TSH 
0,7µIU/ml, hemoglobin 10,4gr/dl, FSH 4,90 (N:1.27-
19,26mIU/ml), LH 2,39 (N:1,24-8,62mIU/ml), testosteron 
3,4 (N:1,75-7,81ng/ml), idrar dansitesi 1015 idi.  

 
Resim 1. Hastanın her iki elinde altıparma÷ı mevcuttu. 

 
Resim 2. Hastanın her iki aya÷ında altıparma÷ı mevcuttu. 

 
Resim 3. Hastanın obezitesi mevcuttu 

 

TARTIùMA 

Bardet Biedl Sendromu obezitenin nadir görülen genetik 
geçiúli nedenlerinden biridir. Bu hastalıkta obezitenin 
nedeni tam bilinmemekle birlikte doyma duyusunun 
azalması ve bazı hastalarda hiperfaji suçlanmaktadır. Bu 
sendrom pleitropik bir hastalıktır ve genetik geçiúi 
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de÷iúkenlik gösterir. Hastamızın obezitesinin, retinitis 
pigmentozasının, polidaktilisinin, diyabetes mellitus ve 
hafif mental retardasyonunun olması BBS ile uyumluydu. 
Bu sendrom genellikle 20 yaúından önce görme kaybı ile 
seyretmektedir. Hastalarda retinitis pigmentozaya ek 
olarak, bizim hastamızda oldu÷u gibi katarakt da 
görülebilmektedir. Hastalarda polidaktili veya sindaktili 
görülebilmektedir ve bizim hastamızda da her iki el ve 
ayaklarında polidaktili mevcuttu. Diyabetes mellitus 
de÷iúken oranlarda görülebilmektedir ve hastamızın 5 
yıldır diyabet öyküsü mevcuttu. BBS’lu hastalarda çeúitli 

derecelerde böbrek yetmezli÷i görülebilmektedir fakat 
hastamızın kreatinin klirensi 210ml/dk ve kan kreatinin 
de÷erleri normal sınırdaydı ve 24 saatlik idrarda 
mikroalbumin düzeyi 24mg/gün bulundu. Hasta diyabetik 
nefropatinin baúlangıç döneminde oldu÷u düúünüldü.  
Yapılan abdominopelvik ultrasonografide sol böbrek 
pelvikaliksiyel sistemde hafif dilatasyon mevcuttu. Bu 
vakayla çocukluk yaútaki obezitenin nadir bir nedeni olan 
BBS’unu sunmayı ve dolayısıyla hastanın yaúamı 
boyunca karúılaúabilece÷i hastalıkları gözden geçirmek 
istedik.  
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