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OzET

Bardet-Biedl Sendromu (BBS), pleitropik bir bozukluk olup degisken genetik gegisi mevcuttur. Bugiine kadar 14 adet BBS gen
mutasyonu bildirilmistir. Siller birgok hicrenin yizeyinde bulunan mikrotiibul gikintilardir ve Bardet Biedle Sendromunda bu sil
yapilarinda bozukluk tespit edilmisti. Bu sendromda retinitis pigmentoza, gévdesel obezite, polidaktili, hipogonadizm, renal
fonksiyon bozuklugu, gelisme geriligi ve konusmada gecikme, 6grenme bozukluklari ve diyabetes mellitus yer alir. Obezitesi
(Boy:175cm, kilo: 112kg, viicut kitle indeksi: 36,9kg/m?), diyabetes mellitus, retinitis pigmentoza, polidaktili ve hafif mental
retardasyonu olan bir vakayl sunduk. Aile éykisinden bir akrabasinda (erkek kardesinde halen hayatta degil) Bardet Biedle
Sendromunu distndiren bulgular mevcuttu. Hastamiz goklu insilin tedavisi altindaydi. Kardiyak muayenesi ve ekokardiyografisi
normaldi. Renal fonksiyon testleri de (Ure, kreatinin) normaldi. Bu vakayla birlikte obezitenin nadir bir nedenini gézden gecirmeyi
planladik. Erken tani, semptoma yonelik destek ve rehabilitasyonlar komplikasyonlari 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.

GIRIS sil mekanizmasinda bozukluk tespit edilmistir (2). Siller
bircok memeli hicresinin yuzeyinden disari ¢ikinti
seklinde olan duyu organlaridir. Diger hucresel sil
bozuklugu ile seyreden hastaliklar arasinda primer silier
diskinezi, polikistik bobrek ve karaciger hastaligi, nefro-
noftizis, Alstrdm Sendromu, Meckel-Gruber Sendromu
yer alir. Sil bozukluklarinda obezitenin gorilebilmesin-

Bardet-Biedl Sendromu (BBS) sililerde bozukluk ile
seyreden, heterojen genetik gegis gosteren ve aile
icerisinde de farklhh gen ekspresyonlari gosterebilen
genetik bir hastaliktir. Giinimizde BBS’li vakalarda 14
adet gen mutasyon saptanmistir (1). Hastaligin
mekanizmasi tam olarak bilinmemekle birlikte hilcresel
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den dolayl son yillarda sil bozuklugu ile enerji home-
ostazi, hipotalamus ve adipogenez iligskisine yonelik
calismalar mevcuttur (3). BBS’u obezite, retinitis pigmen-
toza, polidaktili, mental retardasyon, hipogonadizm ve
bazen bobrek yetmezliginin de eslik ettigi bir sendromdur
(4). Hastalar farkli 6zelliklerle karsimiza gikabilmektedir.
Gelisme geriligi, konusma bozuklugu/ gerilidi, sindaktili,
politri/polidipsi  (diyabetes insipitus), ataksi, anosmi,
diyabetes mellitus, kardiyovaskuler anomaliler, karaciger
tutulumu ve igitme kaybi gérilebilir (5).

VAKA

36 yasinda erkek hasta ¢ok su igme, sik idrara gikma
sikayetleri ile bagvurdu. Hastanin 5 yildir diyabet dykisu
oldugu ve oral antidiabetikler kullandidi ve 6 yasindan
beri her iki gbézinde gérme kaybi oldugu o6grenildi.
Hastanin el ve ayaklarinda altisar parmaginin oldugu ve
bir kardesinin daha altisar parmagi oldugu fakat kigik
yasta bilinmeyen bir nedenle exitus oldugu hikayesinden
ogrenildi. Fizik muayenesinde boy 175cm, kilo 112kg,
vicut kitle indeksi 36.9kg/m2, bel ¢evresi 120cm idi.
Hastanin el ve ayak parmaklari altisar adetti (Resim1,2).
Obezitesi mevcuttu (Resim 3). Hastanin her iki géziinde
tam yakin gérme kaybr mevcuttu. G6z muayenesinde
bilateral subkapstler ve kortikal katarakt ve retinitis
pigmentozasi saptandi. Kardiyovaskiler sistem muaye-
nesi ve ekokardiyografisi normaldi. Genital muayenesi,
aksiler, pubik killanmasi dogaldi. Hastanin hafif mental
retardasyonu mevcuttu. Koku muayenesi ve igitmesi
dogaldi. Hastaya yapilan laboratuar tetkiklerinde kan
sekeri 343mg/dl, kan Ure 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
0,7plU/ml, hemoglobin 10,4gr/dl, FSH 4,90 (N:1.27-
19,26mlU/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. Hastanin her iki elinde altiparmagi mevcuttu.

Resim 2. Hastanin her iki ayaginda altiparmagdi mevcuttu.

Resim 3. Hastanin obezitesi mevcuttu

TARTISMA

Bardet Biedl Sendromu obezitenin nadir goriilen genetik
gecisli nedenlerinden biridir. Bu hastalikta obezitenin
nedeni tam bilinmemekle birlikte doyma duyusunun
azalmasi ve bazi hastalarda hiperfaji suglanmaktadir. Bu
sendrom pleitropik bir hastaliktir ve genetik gegcisi
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degiskenlik gosterir. Hastamizin obezitesinin, retinitis
pigmentozasinin, polidaktilisinin, diyabetes mellitus ve
hafif mental retardasyonunun olmasi BBS ile uyumluydu.
Bu sendrom genellikle 20 yasindan dnce gérme kaybi ile
seyretmektedir. Hastalarda retinitis pigmentozaya ek
olarak, bizim hastamizda oldugu gibi katarakt da
gorulebilmektedir. Hastalarda polidaktili veya sindaktili
gorulebilmektedir ve bizim hastamizda da her iki el ve
ayaklarinda polidaktili mevcuttu. Diyabetes mellitus
degisken oranlarda gorilebilmektedir ve hastamizin 5
yildir diyabet Oykiisi mevcuttu. BBS’lu hastalarda cesitli

KAYNAKLAR

derecelerde bobrek yetmezligi goérilebilmektedir fakat
hastamizin kreatinin klirensi 210ml/dk ve kan kreatinin
degerleri normal sinirdaydi ve 24 saatlik idrarda
mikroalbumin diizeyi 24mg/glin bulundu. Hasta diyabetik
nefropatinin baslangic déneminde oldugu duisunalda.
Yapilan abdominopelvik ultrasonografide sol bdbrek
pelvikaliksiyel sistemde hafif dilatasyon mevcuttu. Bu
vakayla gocukluk yastaki obezitenin nadir bir nedeni olan
BBS’'unu sunmayi ve dolayisiyla hastanin yasami
boyunca karsilasabilece@i hastaliklari gézden gegirmek
istedik.
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