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Zihinsel Yetersizlik ve Retinitis
Pigmentosa Birlikteliginin Nadir Bir
Nedeni: Laurence Moon Bardet Bied|
Sendromu

Serkan Kink'®, Olcay Giingor'®, Yasemin Kirik?

0ZET

Laurence Moon Bardet Biedl sendromu nadir, otozomal resesif bir hastaliktir. Hastalar obezite, renal anormal-
likler, gérme anormallikleri, hipogonadizm ve zihinsel yetersizlik ile prezente olurlar. Bu olgu sunumunda 11
yasinda algilama giicliigii ve retinitis pigmentosa ile bagvuran ve incelemeler sonucu Laurence Moon Bardet Bi-
edl Sendromu tanisi alan erkek hasta literatiir bilgileri dogrultusunda degerlendirilerek sunulmugtur. Zihinsel
yetersizlik ve retinitis pigmentosanin nadir nedenlerinden birinin Bardet Biedl sendromu olabilecegine dikkat
cekilmistir.

Anahtar sozciikler: Bardet Biedl sendromu, zihinsel yetersizlik, retinitis pigmentosa

A RARE CAUSE OF MENTAL RETARDATION AND RETINITIS PIGMENTOSA: LAURENCE MOON BARDET BIEDL
SYNDROME

ABSTRACT

Laurence Moon Bardet Biedl syndrome is a rare, autosomal recessive disorder. Patients present with obesity, renal
abnormalities, visual abnormalities, hypogonadism and mental retardation. In this case report, a 11-year-old
male patient presented with absence of perception and retinitis pigmentosa who was diagnosed with Laurence
Moon Bardet Biedl Syndrome. It was noted that one of the rare causes of mental retardation and retinitis
pigmentosa is Bardet Biedl syndrome.

Keywords: Bardet Biedl syndrome, mental retardation, retinitis pigmentosa

aurence Moon Bardet Biedl sendromu (LMBS) nadir goriilen, otozomal resesif

kahtilan multisistemik genetik bir hastaliktir (1). Trunkal obezite, renal anormal-

likler, retinal anormallikler, hipogonadizm ve mental retardasyon ile presente
olurlar. Bu hastalarda bu temel klinik 6zelliklere ek olarak nérolojik komplikasyonlar,
kardiyak anomaliler, diabetes mellitus, hepatik fibrozis, multipl nevus gibi bazi ano-
maliler de sendromla birlikte goriilebilmektedir (2,3).

Koni-rod distrofi, retinal disfonksiyonun bir seklidir. Retina, gorintilerin géziin arka-
sinda odaklandigi 1siga duyarli zardan olusur. Koni-rodlarin (fotoreseptorler) distrofisi
sonucu gorme kaybi gelisir (3). Zihinsel yetersizlik ve IQ puanlarindaki dusuklik ¢o-
gunlukla gérme sorunlarinin sonucu olmakla beraber, hastalarin yaklasik yarisinda
ciddi zihinsel yetersizlik eslik edebilir. En sik gériilen parmak anomalisi polidaktili ol-

makla birlikte brakidaktili ve sindaktili de olgulara eslik edebilir (1,3).
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Bu vaka raporunda zihinsel yetersizlik ve obezite varhgin-
da retinitis pigmentosanin nadir bir nedeni olan LMBS’yu
hatirlatmak istedik.

Olgu sunumu

On bir yasinda erkek hasta ¢ocuk noéroloji poliklinigine
okul basarisinda yasitlarina gore gerilik ve algilama gui¢lu-
§u ile basvurdu. Ozgecmisinde, miyadinda normal vajinal
yolla 3100 gr agirhginda dogmus ve 4 aylikken sol elde
polidaktili nedeniyle opere edilmisti. Hastanin 8 aylikken
ve 13 aylikken febril nobet dykusi vardi. Kilo alimi 1 ya-
sindan sonra belirginlesmisti. Geceleri elindekileri disr-
me ve ayadinin sik olarak takilmasindan sikayet ediyordu.
Soy ge¢misinde anne ve baba 1. derece akrabaydi (amca
cocuklari).

Fizik muayenede viicut agirligi 61 kg (>97 persentil), boyu
140 cm (25 persentil), viicut kitle indeksi 31,1'di (>95 per-
sentil). Hastada polidaktiliye ait skar izi ve brakidaktili (Sekil
1), trunkal obezite (Sekil 2), derin yerlesimli gozler ve bi-
temporal darlik mevcuttu (Sekil 3). Hastanin hipogonadiz-
mi (mikropenis ve testis volimiinde disiklik) mevcuttu.

Sekil 1. Siyah ok ile gosterilen bolgede 6. parmagda ait operasyon skari ve
brakidaktilinin gorinimii.
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Sekil 2. Hastada trunkal obezitenin genel goriiniml.

-

Sekil 3. Hastada derin yerlesimli gozlerin ve bitemporal darligin gorinimii.
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Hasta LMBS 6n tanisiyla konsulte edildi. Hastada retinitis
pigmentosa saptandi. Hastanin algilamasi zayifti ve 1Q tes-
ti puani 50 (orta derece mental retarde) olarak saptandi.

Laboratuar testlerinde , total testesteron 2,4 ng/dL, ser-
best testesteron 0,42 pg/ml, FSH 5,04 mIU/ mL, LH 0,77
mIU/mL olarak tespit edildi ve pre-pubertal degerlerle
uyumlu bulundu. Renal anomaliler agisindan bakilan re-
nal ultrasonografisinde (USG) grade 1 hidronefroz saptan-
di. Cocuk nefroloji klinigi ile konstlte edildi. Cocuk nefro-
loji klinigince takip onerildi. Hastada isitme ise normaldi.
Hasta, mevcut fizik muayene bulgulari ve anamnez ile
Laurence Moon Bardet Biedl sendromu tanisi ald.

Tartisma

Laurence Moon sendromu (LMS) 1865 yilinda Zachariah
Laurence ve Robert Moon tarafindan; zihinsel yetersizlik,
retinopati, hipogonadizm ve spastik parapleji kompo-
nentlerini iceren fakat obezite ve polidaktili icermeyen
bir durum olarak tanimlanmistir. Daha sonra 1920'de
George Bardet ve Arthur Biedl, parapleji olmaksizin obe-
zite ve postaksiyal polidaktili ek 6zellikleriyle bu durumu
Bardet-Biedl sendromu (BBS) olarak adlandirmistir (1, 4).
Erkek/kadin orani 47/41dir. Kuzey Amerika ve Avrupa'da
1:140000 ile 1:160000 oraninda goriilirken, daha izole bir
toplum olan Faroe Adalari’nda bu oran 1:3700d{r (2).

Zihinsel yetersizlik sendromun esas 6zelliklerinden biridir
ve olgularin %87'sinde gorilmektedir. Motor retardasyon
g6z bulgulari belirginlesinceye kadar eslik etmez. Ciddi zi-
hinsel yetersizlikle beraber ve nadiren psikoz da goriilebi-
lir. IQ puani 80'in altinda olan hasta sayisi bazi calismalar-
da %44 civarinda bildirilmistir (4,5). Bizim hastamizda da
algilama guicligii ve okul basarisinda gerilik mevcut olup,
1Q’ su 50ydi.

GOz bulgularinin klasik sekli retinitis pigmentosadir ve ol-
gularin biyuk kisminda mevcuttur. Gérme bozuklugunun
ilerlemesi ve derecesi etkilenen kisiler arasinda degisiklik
gosterir. Cogu durumda gorme, birinci ve ikinci dekad bo-
yunca giderek kotlesir. Etkilenen kisilerde bazen periferik
gorme kaybi meydana gelir (5). Cocukluk ya da ergenlik
doneminde, etkilenen hastalarin cogunda makula deje-
nerasyonuyla beraber santral géorme bozuklugu gelisir
ve ciddi gérme bozukluklarina veya total gérme kaybina
neden olur. Bazi vakalarda retinanin dejenerasyonu, gece

korligu ve renk ayirt etme kabiliyetinin kaybina neden
olarak retinitis pigmentosanin karakteristik seyrini izler
(3-5). Morbidite agisindan bu durum hastalarda olduk-
¢a onemlidir. Bizim hastamizda da retinitis pigmentoza
mevcuttu.

Parmak anomalileri olgularin cogunda mevcuttur.
Polidaktili genelde 5. parmagin yaninda olur ve ayaklarda
ellerden daha sik gorilir. Ek olarak el parmaklari ve ayak
parmaklari normalden kisa (brakidaktili) olabilir. Diger
parmak anomalileri klinodaktili ve sindaktilidir (1,4,5).
Bizim hastamizda sol elde opere edilmis polidaktiliye ait
skar izi ve her iki elde brakidaktili mevcuttu.

Hastalarda diger bir yaygin durum obezitedir. Obezite tam
olarak netlige kavusmasa da leptin direnci ve anormal
adipogenez ile iliskilendirilmistir. Obezite kol ve bacaklara
kiyasla gogus ve abdomende asiri yag birikimi nedeniyle
trunkaldir. Dogum agirligi genelde normal olup bir yas ci-
vari kilo aliminda artis olur (2,6). Bizim hastamizda da trun-
kal obezite (BMI: 31,1) mevcuttu.

Hipogonadizm erkeklerde gonadlarda azalmis boy ve
azalmis fonksiyon ile iligkili olabilir. Ek anomaliler ara-
sinda mikropenis, kriptorsidizm ve pubertede gecikme
sayllabilir. Erkek hastalarda testosteron seviyesi diistik
bulunur (5,6). Hastamizda LH ve testosteron dizeyi di-
stktl. Mikropenisi mevcuttu. Testis volimi dislik olarak
saptandi.

Bardet Biedl sendromu olan bazi bireylerde bébreklerin
yapisinda ve/veya islevlerinde anormallikler goriilebilir.
Bu durum potansiyel olarak hidronefroz veya piyelonef-
rite neden olabilir (7). Ek olarak renal histolojide kronik
interstisyel nefrit, mezengial proliferatif glomerilopati
ve glomeriler bazal membranda yapisal degisiklikler go-
rtlebilir. Bunlarin sonucu ortaya ¢ikan kronik bdbrek yet-
mezligi en sik 6lim nedenidir (2,7). Hastamizda da grade
1 hidronefroz mevcuttu.

Sonuc olarak okul basarisinda gerilik ile basvuran obez bir
hastada, beraberinde retinitis pigmentosa, polidaktili, re-
nal anormallikler ve mikropenis gibi bulgular da eslik edi-
yorsa bu hastalarda LMBS dustintlmelidir. Bdylelikle uzun
vadede ortaya cikabilecek bdbrek yetmezligi gibi durum-
lara daha erken miidahale sansi dogacaktir.
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