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Özet 

Bardet-Biedl Sendromu obezite, retinal distrofi, dismorfik ekstremiteler, mental retardasyon, 

endokrinolojik ve renal anormallikler ile karakterize, otozomal resesif geçişli nadir görülen bir 

hastalıktır. Renal tutulum hastalığın major tanı kriterlerinden olup; kronik böbrek hastalığı bu 

sendromda görülen en sık ölüm nedenidir. Bu nedenle, renal hasarın erken teşhisi prognostik 

öneme sahiptir. Bu yazıda, nadir gözlenen Bardet-Biedl sendromuna eşlik eden kronik böbrek 

hastalığı ve konuyla ilgili literatür gözden geçirildi. 

Anahtar sözcükler: Bardet-Biedl sendromu, obezite, mental retardasyon, hipertansiyon, kronik 

böbrek hastalığı 

 

Abstract 

Bardet-Biedl syndrome is a rare autosomal recessive disease characterized by obesity, retinal 

dystrophy, dysmorphic extremities, mental retardation, endocrine and renal abnormalities. Renal 

involvement is recognized as a cardinal feature. Chronic kidney disease is major cause of mortality 

in Bardet-Biedl syndrome. In this report, we discussed a patient presenting with chronic kidney 

disease and Bardet-Biedl syndrome due to its rarity in the aspect of the literature.  
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Giriş 

Bardet-Biedl sendromu, otozomal resesif geçişli nadir bir hastalıktır [1]. Hastalık 

tanısında retinal distrofi, polidaktili, obezite, öğrenme güçlükleri ve erkekte 

hipogonadizm/kadında menstrüel düzensizliklere ek olarak; anatomik ve fonksiyonel 

renal anormallikler günümüzde major tanı kriteri olarak kabul edilmektedir [2]. Böbrek 

tutulumu; asemptomatik anatomik varyasyonlardan, son dönem böbrek hastalığına 

uzanan geniş bir yelpazeyi kapsamaktadır. Hipertansiyon minör ya da major tanı kriteri 

olmamakla birlikte, hastalığa sık olarak eşlik etmektedir. Kronik böbrek hastalığı, 

sendromun seyrindeki en sık ölüm nedeni olması nedeniyle prognostik önem 

göstermektedir [1-8]. 
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Olgu sunumu 

Yirmi iki yaşında kadın hasta gebeliği sırasında tespit edilen hipertansiyon ve böbrek 

fonksiyon testlerinde bozukluk nedeniyle gebelik sonlandırılması sonrasında kliniğimize 

başvurdu. Hastanın öyküsünde ilkokul mezunu olduğu, okul başarısının yetersiz olduğu, 

halsizlik, yorgunluk ve adet düzensizliği şikâyetlerinin olduğu, sindaktili nedeniyle bir 

defa operasyon geçirdiği ve kan basıncı yüksekliği nedeniyle amlodipin ve losartan 

kullandığı öğrenildi. Poliüri, polidipsi, enüresis, koordinasyon bozukluğu ve davranış 

problemleri öyküsü bulunmayan hastanın fizik muayenesinde; kan basıncı 150/100 

mmHg, obezite (vücut kitle indeksi 34,3kg/m
2
), apatik yüz görünümü, soluk 

konjuktivalar, kısa boyun, sindaktili ve polidaktili tespit edildi. Diğer sistem muayeneleri 

normaldi. Laboratuvar tetkiklerinde; serum üre: 127mg/dL, kreatinin: 3,1mg/dL, glukoz: 

94mg/dL, Na: 136mmol/L, K: 4,4mmol/L, Ca: 8,4mg/dL, P: 5,4mg/dL, total protein: 64 

g/L, albümin: 37 g/L, hemoglobin: 9,5g/dL, beyaz küre: 6000/mm
3
, trombosit: 220 

000/mm
3
 saptandı. Tam otomatik idrar tetkikinde dansite: 1010, protein negatif, 

mikroskopide beyaz küre: 1/HPF (high power field), kırmızı küre: 1/HPF; spot idrar 

protein/kreatinin: 0,3mg/mg olarak tespit edildi. Apatik yüz görünümü nedeniyle bakılan 

TSH: 61 (N: 0,34-5,6)uIU/mL, sT4: 0,2 (N: 0,61-1,48)ng/dL, sT3: 2,71 (N: 2,5-

3,9)pg/mL, anti-TPO: 247 (N: 0-9)IU/mL saptanması üzerine hipotiroidizm tanısıyla L-

tiroksin (0,1mg/gün) tedavisi başlandı. Tiroid ultrasonografisinde, normal boyutta tiriod 

bezi, parankim ekosu azalmış, belirgin heterojenite; tiroidit ile uyumlu olarak bulundu. 

Hastanın menstruel siklusun dördüncü günü bakılan FSH: 6,1mIU/mL (N:2,9-12), 

LH:2,7mIU/mL (N:1,5-8), estradiol 58pg/mL (N:1-147), progesteron: 6,5 ng/mL (N:0,2-

1,4), DHEA-S: 53,8ug/dL (N:38-388) tespit edildi. Göz muayenesinde stabismus, 

katarakt, astigmatizm ve renk körlüğü olmadığı saptandı, retinal distrofi varlığı tespit 

edildi. Psikiyatrik değerlendirmede orta derecede mental retardasyon tespit edildi. 

Yapılan renal ultrasonografisinde her iki böbrek normal boyutlarda, lobüle, parankim 

ekojenitesinde grade 2 artış saptandı. Böbrek sintigrafisinde (DTPA), ileri derecede 

azalmış kanlanma ve ekstraksiyon fonksiyonlarında yetersizlik izlendi. Belirgin 

ekskresyon saptanmadı. Yapılan böbrek biyopsisi, glomerüllerin üçte ikisinde global 

glomeruloskleroz, bazı glomerüllerde mezengiosellüler alanlar, interstisyumda trikrom 

boyası ile kollojenize bağ doku artışı, bazı tübül sitoplazmalarında vakuolizasyon, hafif 

derecede dilatasyon ve tübüler atrofi şeklinde raporlandı (Resim 1). Hastanın 

elektrokardiyografi ve ekokardiyografi tetkiklerinde patolojiye rastlanmadı. Hipotirodizm 

nedeniyle medikal tedavi ihtiyacı devam eden hastaya, mevcut bulgularla Bardet-Biedl 

sendromu ve eşlik eden kronik böbrek hastalığı tanısı konularak medikal tedavisi 

düzenlendi ve ayaktan takibe alındı.  

Tartışma 

Bardet-Biedl sendromu nadir görülen, heterojen genetik özelliklere sahip bir hastalıktır. 

Tanımlanmış 15 farklı gen mutasyonundan herhangi birisiyle ortaya çıkabilmektedir [1-4] 

Hastalığın tanısında 4 major ya da 3 major + 2 minör kriterin bulunması gerekmektedir 

(Tablo 1) [1, 3, 5]. Hastalığın heterojen genetik özelliklere sahip olması ve oligogenik 

kalıtım özellikliği genotip-fenotip korelasyonunu güçleştirmektedir [3, 4]. 

Ekstremite anomalileri en erken görülen belirtileri oluşturmaktadır. Obezite, göz 

anomalileri ve öğrenme güçlüğü sıklıkla çocukluk yaşlarında ortaya çıkmaktadır [1, 2]. 

Hastalığın seyrinde diabetes mellitus, hipertansiyon, gonadal disfonksiyon ve kardiyak 

anomaliler görülebilmektedir [1, 2, 6, 7].  

Gonadal disfonksiyon erkek hastalarda kadınlara göre çok daha fazla görülmektedir. 

Hipogonadizm sıklıkla hipogonadotropik özellikte olup, erkek hastalarda doğumda küçük 

penis boyutu ve azalmış testis volümü eşlik edebilmektedir. Erkek hastaların tamamında 

hipogonadizm bildirilmektedir [1, 3, 8]. Kadın hastalarda sıklıkla menstruel siklus 

döneminin gecikmesi ve menstruel düzensizlik görülmektedir, ancak literatürde birçok 

sağlıklı gebelik ve doğum gerçekleştiği bildirilen kadın hastalar bulunmaktadır [9]. Kadın 
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hastalarda ayrıca %25’e varan oranlarda genital malformasyon görülebilmektedir [8]. 

Fallop tüpleri, uterus ve overlerde hipoplazi, vajinal atrezi, hematokolpos ve 

vezikovajinal fistül bildirilen anomaliler arasındadır [8, 9].  

Bardet-Beidl sendromunda %100’e varan sıklıkta anatomik veya fonksiyonel renal 

tutulum görülmektedir [2, 7]. Asemptomatik anatomik varyasyonlar (medüller kistler, 

kaliks anomalileri), fetal lobulasyon, böbrek boyutlarında küçülme, kontürlerde 

irregülarite, renal arteriol oklüzyonları ve mikroanevrizmalar şeklinde anatomik 

bozukluluklar yanında; idrar konsantrasyon defekti, mezengial proliferasyon ve spesifik 

olmayan glomeruler/tübülointerstisyel lezyonlar şeklinde fonksiyonel bozukluklar da 

gözlenebilmektedir [10-13]. Bardet-Biedl sendromunda hipertansiyon sıklığı %50-66 

arasında bildirilmektedir. Hipertansiyonun nedeni net olarak ortaya konamamış olmakla 

birlikte; direkt olarak mutant genin etkisi, vasküler anomaliler, renal parankimal hastalık 

ya da obeziteyle ilişkili olabileceği öne sürülmektedir [2, 10]. O’Dea ve arkadaşlarının 

yaptığı çalışmada, Bardet-Biedl sendromlu hastaların %25‘inde kronik böbrek hastalığı 

tespit edilirken, mortalite görülen olgularda bu oranın %75’e çıktığı bildirilmiştir [2]. Son 

dönem böbrek yetmezliği bu sendromun majör mobidite ve mortalite nedeni olarak rapor 

edilmektedir [1, 2, 12-16]. Yakın zamanda son dönem böbrek yetmezliği nedeniyle renal 

transplantasyon yapılan hastalarda olumlu sonuçlar bildirilmektedir [17-18]. Bizim 

hastamızda hipertansiyon ve kronik böbrek hastalığı dışında anatomik ve fonksiyonel 

bozukluk tespit edilmedi. Hastamızın renal ultrasonografisinde Bardet-Biedl sendromlu 

hastalarda görülebilen böbrek boyutlarında küçülme, kontürlerde irregülarite, medüller 

kistler ve kaliks anomalileri saptanmadı. Yapılan böbrek biyopsisinde literatürde daha 

önce de tanımlanmış, spesifik olmayan glomerüler ve tübüler lezyonlar tespit edildi. Bu 

patolojik bulguların çoğunun kronik böbrek hastalığı olan hastalarda da görülebildiği 

dikkate alındığında hastalığa spesifik olmadığı söylenebilir.  

Bardet-Biedl sendromu her ne kadar nadir olarak görülse de, farklı klinik görünümleri ve 

sık böbrek tutulumu göstermesi nedeniyle önem kazanmaktadır. Böbrek tutulumunun en 

sık mortalite nedeni olduğu göz önüne alındığında; ayrıntılı değerlendirme ile tanı/tedavi 

planının erken dönemde sağlanması, yaşam kalitesi ve hasta sağ kalımı açısından önemli 

olup; gerekli replasman tedavilerinin planlanması açısından da yol gösterici olacaktır. 

Tablo 1. Bardet-Biedl sendromu tanı kriterleri. 

Major tanı kriterleri 

Retinal distrofi 

Polidaktili 

Obezite 

Öğrenme güçlükleri 

Erkekte hipogonadizm/kadında menstrüel düzensizlik 

Renal anomaliler 

Minör tanı kriterleri 

Konuşma bozuklukları 

Gelişme geriliği 

Davranış problemleri 

Ataksi/koordinasyon bozukluğu/denge problemleri 

Diğer oküler anomaliler (strabismus, katarakt, astigmatizm, optik atrofi, renk körlüğü, maküler 

ödem ve dejenerasyon) 

Anosmi 

Diş anomalileri, yüksek damak 

İşitme kaybı 

Brakidaktili, sindaktili 

Konjenital kalp hastalıkları (aortik fibrozis, patent duktus arteriozus, kardiyomiyopati) 

Situs inversus 

Hepatik fibrozis 

Poliüri, polidipsi 

Diabetes mellitus 

Hirschprung sendromu 
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