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Laurence Moon Bardet Biedel sendromu: Olgu sunumu
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ABSTRACT

Laurence Moon Bardet Biedl syndrome is characterized 
by obesity, retinitis pigmentosa, hypogonadism, mental 
retardation and polydactyly. Additionally renal, cardiac 
and neurological manifestations may be seen. We report 
here a case with the syndrome that also had chronic renal 
disease.
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ÖZET

Laurence Moon Bardet Biedl sendromu obezite, retinitis 
pigmentoza, hipogonadizm, mental retardasyon ve poli-
daktili ile karakterize bir hastalıktır. Ana bulgulara ek ola-
rak renal, kardiyak ve nörolojik tutulum da görülebilmek-
tedir. Burada kronik böbrek yetmezliği gelişmiş bir olgu 
sunulacaktır.

Anahtar kelimeler: Laurence Moon Bardet Biedl sendro-
mu, kronik böbrek yetmezliği, çocuk

GİRİŞ

Laurence Moon Bardet Biedl Sendromu (LMBBS); 
obezite, retinitis pigmentoza, hipogonadizm, mental 
retardasyon ve polidaktili ile karakterize, otozomal 
resesif geçişli genetik bir sendromdur. Bu beş semp-
tomun birlikte olması “pentad” olarak adlandırılır.1 
Bu hastalarda ürogenital sistem malformasyonla-
rı da sık görülmektedir ve altta yatabilecek renal 
anomalileri düşündürmelidir.2 Bu tipik bulguların 
dışında, kalp anomalileri, diabetes mellitus, hepatik 
fibrozis, anal agenezi, Hirsprung hastalığı, nörolojik 
tutulumlar, multiple pigmentli nevus gibi bazı ano-
maliler de sendromla birlikte görülmektedir.3,4 Bazı 
olgularda demir eksikliği anemisi de bildirilmiştir.5

Renal patolojilerin temel tanı kriterlerinden biri 
olmasının yanı sıra kronik böbrek yetmezliğinin bu 
sendroma bağlı en sık ölüm nedeni olması nedeniyle 
renal hasarın erken teşhisi kritik bir öneme sahiptir.6

Bu raporda kronik böbrek yetmezliği gelişmiş 
bir LMBBS olgusu hastalığın tipik bulgularını göz-
den geçirmek ve özellikle obez hastalarda bu tanının 
hatırlanmasını sağlamak amacıyla sunulmaktadır.

OLGU SUNUMU

13 yaşında erkek hasta, böbrek fonksiyon testlerinin 
bozuk olması nedeniyle hastanemize sevk edilmişti. 
Bebekliğinden beri çok su içme, çok idrara çıkma 
şikayeti mevcuttu. Özgeçmişinde 37. gestasyonel 
haftada, normal spontan vajinal yol ile, 3000-4000 
gr arasında doğduğu, 6 ay anne sütü aldığı, polidak-
tili nedeniyle 6 aylıkken opere olduğu, gözlerinde 
miyopi ve gece körlüğü olduğu öğrenildi. Soygeç-
mişinde anne baba arasında akrabalık olmadığı, 20 
yaşında bir erkek kardeşinin görme engelli olduğu, 
halasının düzenli olarak diyalize giren kronik böb-
rek hastası olduğu öğrenildi.

Fizik muayenesinde, vücut ağırlığı 59 kg (75-
90p), boy 137 cm (<3 persentil), vücut kitle indeksi 
31,4 kg/m2 (>95 persentil) olarak saptandı. Vücut 
ısısı 36,5°C, kalp tepe atımı 80/dk, solunum sayısı 
23/dk ve kan basıncı 90/60 mm/Hg idi. Genel duru-
mu iyi, oryante, koopere olmakla birlikte hastanın 
konuşması zor anlaşılmaktaydı. Obez görünümde, 
gözlerde strabismus, sağ kulak zarında matite, mik-
ropenis ve mikrotestis saptandı (Resim 1) . Her iki 
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elinde ve ayağında 5. parmak yanında fazla parmak 
için yapılan operasyon skarı mevcuttu.

Resim 1. Laurence Moon Bardet Biedl sendromu 
olan hastanın görünüşü

Laboratuvar bulguları: Tam kan sayımında, 
lökosit sayısı 8.14x103, hemoglobin 10,4 g/dl, he-
matokrit %32,8, ortalama ertirosit hacmi 84,1 fL, 
trombosit sayısı 331x103, C-reactif protein 0,9 mg/
dl sedimentasyon hızı 65mm/saat olarak ölçüldü. 
Biyokimya tetkiklerinde, serum üre 94mg/dl, ürik 
asit 4,7 mg/dl, BUN 44,3mg/dl, kreatinin 3,8mg/dl, 
kalsiyum 8,6mg/dl, fosfor 5,2 mg/dl, sodyum 141 
mEq/l, potasyum 4,7 mEq/l, klor 115 mEq/l, ALT 
12 U/L, AST 17 U/L, GGT 17 U/L, alkalen fosfataz 
302 U/L, laktik dehidrogenaz 421 U/L, total prote-
in 7,8 g/dl, albümin 4,5 g/dl, trigliserid 134 mg/dl, 
total kolesterol 206,5 mg/dl, VLDL 26,9 mg/dl ola-
rak bulundu. Serum demiri 58 µg/dL, serum demiri 
bağlama kapasitesi 338 µg/dL, saturasyon indeksi 
%17.2, ferritin 47 ng/mL, vitamin B12 275 pg/mL, 
folat 5,9 ng/mL olarak saptandı. Kan gazı inceleme-
sinde: pH 7,25, CO2 41mmHg, HCO3 16,6 mmol/L 
tesbit edildi. İdrar tetkikinde: PH 7, dansite 1005, 

Protein + Glikoz +, idrarın mikroskobik bakısında 
nadir lökosit bulundu. 

Hormon tetkiklerinden; Parathotmon 365,5 pg/
ml, TSH 3,2 IU/mL, sT3 2,7 pg/mL, sT4 1,4 ng/dL, 
bazal kortizol 24 µg/dL ve oral glukoz tolerans tes-
ti (OGTT) normal olarak saptandı. FSH 6,16 mIU/
mL, LH 0,84 mIU/mL, total testesteron 2,5 ng/dL, 
serbest testesteron 0,44 pg/ml düzeyinde saptandı 
ve puberte öncesi değerlerle uyumlu bulundu. Pri-
mer gonadal yetmezlik ayırıcı tanısı için hastaya 
HCG (Pregnyl) 2500ü uygulandı, 72 saat sonra ba-
kılan total testesteron 256 ng/dL, serbest testesteron 
11,62 pg/ml artmış olarak saptandı.

Hasta mevcut bulgularla Laurence Moon Bar-
det Biedl sendromu olarak tanı aldı. Renal ultra-
sonografide (USG), her iki böbrek lokalizasyonu, 
boyutları, kalınlıkları normal, parankim ekojenite-
leri Grade 3 artmış olup her iki böbrek konturları 
makrolobüle ve sağ böbrekte en büyüğü 12 mm 
boyutunda birkaç adet kortikal kist izlendi. Her iki 
pelvikaliksiyel sistem ve mesane normal olarak de-
ğerlendirildi. Voiding sistoüretrografide (VSUG) 
vezikoüreteral reflü (VUR) saptanmadı. Göz bölü-
mü tarafından değerlendirilen hastada retinitis pig-
mentosa saptandı, ancak hasta uyumsuzluğu nede-
niyle elektroretinografi çekilemedi. Son 2-3 aydır 
işitme azlığı şikayeti olan hastaya seröz otit tedavi-
sinden sonra yapılan odyometrik incelemede iletim 
tipi işitme kaybı saptandı.

Hastaya kronik böbrek yetmezliği, tanısıyla 
multivitamin, demir, bikarbonat, kalsitriol başlandı 
ve nefroloji polikliniğinde düzenli izleme alındı.

TARTIŞMA

Laurence-Moon sendromu (LMS) 1865 yılında 
Laurence ve Moon tarafından mental retardas-
yon, retinopati, hipogonadizm ve spastik parapleji 
komponentlerini içeren fakat obezite ve polidaktili 
içermeyen bir durum tanımlanmıştır.7 Daha sonra 
1920’de Bardet ve Biedl tarafından bu sendromdan 
farklı olarak parapleji olmaksızın obezite ve pos-
taksiyal polidaktili ek özellikleriyle bir sendrom 
tanımlanarak Bardet-Biedl sendromu(BBS) olarak 
adlandırılmıştır.8,9 Son zamanlarda, iki farklı fakat 
ilişkili otozomal resesif bozukluğu içeren Laurence-
Moon-Bardet-Biedl sendromu (LMBBS) daha yay-
gın olarak kabul görmektedir.10 BBS dünya çapında 
değişik sıklıkta görülmektedir. Prevalans oranları 
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Kuzey Amerika ve Avrupada 1:140000 ile 1:160000 
canlı doğum arasında, ancak Kuveyt ve Newfound-
land’de bu oran daha yüksek olup sırasıyla 1:13500 
ile 1:17500’dir.11

Bardet Biedl sendromu genetik olarak hetero-
jendir, şu ana kadar 12 gen tanımlanmıştır.12 Altta 
yatan hücresel mekanizma çok açık olmamasına 
rağmen, şu anda bilinen tüm BBS proteinleri sen-
trozom ve/veya bazal cisimlerin bir komponentini 
oluşturmakta ve siliyer transportu etkileyen hasar 
sonucu oluştuğu düşünülmektedir.13 BBS1, BBS2, 
BBS3 ve BBS4 genleri okuler fenotipe katkıda bu-
lunmaktadır.14 BBS10 geni omurgalılara spesifik 
chaperonin-like proteini kodlamaktadır.15 BBS5-9 
ve BBS11 genleri adipoz dokuda eksprese olmakta-
dır.16 BBS12 geni omurgalılara spesifik ve BBS6 ve 
BBS10 geni ile birlikte tip II şaperon süper ailesin-
den yeni bir kolu tanımlanmaktadır.12

Retinal distrofi sendromun ilk ana özelliğidir. 
Hastalarda %100 oranında görülür. Bazen ilk dekat-
ta meydana gelirken ikinci dekatta tüm hastalarda 
ortaya çıkmaktadır.17 Klasik şekli, retinitis pigmen-
tosadır. Atipik retinal değişiklikler, pigmentasyon-
suz retinitis de görülebilir. Ayrıca, optik atrofi, iris 
koloboması, bileteral aniridi, katarakt, miyopi ve 
eksternal oftalmoplejiye de rastlanmıştır.18 Bizim 
hastamızda da göz muayenesi sonucunda retinitis 
pigmentoza tanısı doğrulandı.

Obezite sendromun ikinci temel özelliğidir. 
Hastaların %72-96’sında görülmektedir.19 4 yaş ci-
varında dikkati çekmeye başlar, yaş ilerledikçe şid-
deti artmaktadır. Tipik olarak gövde, karın, uyluklar 
ve pelvik bölge, bazende yüzde görülmektedir. Tanı 
sırasında, beniyn adolesan obezite ile karıştırılabilir. 
Benign adolesan obezite daha çok 8. yaştan sonra 
başlar ve bu tür çocuklarda boy normaldir. Oysa, bu 
sendromda obezite daha erken dönemde başlar ve 
boy daha kısadır. Boy kısalığı bazen, cüceliğe ka-
dar varabilir. Çok nadiren uzun boy da görülebilir.20 
Bizim hastamızda da vücut kitle indeksi 31,4 kg/
m2 (>95p) saptandı, hastamızdaki obezite sendro-
mun tipik dağılımına uymaktaydı ve boy kısalığı da 
mevcuttu.

Ekstremite anomalileri bu sendromun üçüncü 
temel özelliğidir, değişken sıklıklarda rapor edil-
miştir. Doğum anından itibaren görülebildiği için 
sendromdan kuşkulanmada en önemli bulgudur. 
En yaygın olarak; her iki el ve ayakta postaksiyal 
polidaktili, polidaktili ve brakidaktili görülür. Daha 

nadir olarak ise parsiyel sindaktili, beşinci parmak 
klinodaktilisi ve 1. ile 2. ayak parmakları arasında 
belirgin açıklık görülebilir.19,21 Bizim hastamızda 
da her iki el ve ayağında postaksiyal polidaktili do-
ğumda mevcut olup altı aylıkken opere olmuştu. 
Fizik muayenesinde operasyon skarları mevcuttu. 
İskelet sisteminin diğer deformiteleri başı ilgilendi-
ren mikrosefali, akrosefali, kraniosinostostur. Pertes 
Calve Legg, genu valgum, ayak deformiteleri ve diş 
anomalileri de nadiren bildirilmiştir.22

Mental retardasyon sendromun dördüncü 
önemli özelliğidir ve %87 olguda görülmektedir. 
Olguların çoğunda özellikle okula başladıktan sonra 
dikkati çeker ve göz bulgularıyla daha belirginleşir. 
Ciddi mental defektler ve nadiren psikoz da görüle-
bilir.1 IQ puanı 79 un altında olan hasta sayısı %44 
tür.19 Bizim olgumuzda da okul derslerinde başarı-
sızlık mevcut olup IQ’su 84 idi.

Sendromun bir diğer özelliği olan hipogenita-
lizm erkeklerde kızlardan daha sıklıkla rapor edil-
mektedir.19 Birçok araştırmacıya göre hipotalamu-
sun gelişimindeki yetersizlikten kaynaklanmakta-
dır. Buna karşın, germinal aplazinin primer defekt 
olduğunu savunan yazarlar da vardır. Bu görüşte 
olan yazarlar, Laurence Moon Biedl sendromunda 
sık görülen inmemiş ve atrofik testisleri hipotalamik 
veya hipofizer sekelden çok periferik hormonal ya-
nıtsızlığa bağlamışlardır.1 Erkeklerde penis ve tes-
tis, sıklıkla küçük (%88) skrotum bifit, hipospadias 
ve prostatik üretra şeklinde de olabilir. Bunlara sık-
lıkla renal patolojiler eşlik eder. Kızlarda persistan 
ürogenital sinus, ektopik üretra, uterus, overler ve 
tüplerin hipoplazisi, vaginal atrezi ve septasyonu 
gibi belirtiler de vardır.21,23 Bizim olgumuzda da pe-
nis ve testis yaşına göre küçük saptandı.

Bu tipik bulguların dışında, bazı anomaliler de 
sendromla birlikte görülmektedir. Bunlardan en sık 
görülen kalp anomalileri; atriyoventriküler septal 
defekt (AVSD), patent duktus arteriozus (PDA), 
pulmoner stenoz (PS), hipoplastik aorta, büyük ar-
ter transpozsyonu (BAT), tek ventrikül ve dekstro-
kardidir.

Ekokardiografide interventriküler septumun hi-
pertrofisi ve dilate kardiomiyopati de rastlanmıştır.3 
Diğer eşlik eden patolojiler arasında diabetes melli-
tus, hepatik fibrozis, anal agenezi, Hirsprung hasta-
lığı, nörolojik tutulumlar ve multiple pigmentli ne-
vus literatürde yer almaktadır.19,21 Bazı çalışmalarda 
demir eksikliği anemisi de bildirilmiştir. Bunun ço-
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cuklarda sık karşılaşılan demir eksikliği anemisi mi, 
yoksa Laurance Moon Biedl sendromu ile mi ilgili 
olduğu konusunda başka bulgularla desteklenme-
den kesin bir şey söylenememesi önerilmektedir.5

LMBBS da ürogenital sistem malformasyonları 
da sıktır ve tüm olgular böbrek anomalileri yönün-
den rutin olarak araştırılmalıdır. Renal disfonksiyon 
son zamanlarda Bardet Biedl Sendromu klinik fe-
notipinin altıncı komponenti olarak tanınmaktadır.19 
Kistik böbrek displazisi, üretral stenoz, hidronefroz, 
vezikoüreteral reflü, vezikovaginal fistül ve üretral 
sinus görülebilir. Son dönem hastalarda kronik böb-
rek yetmezliği gelişir.2 Bu durum bu hasta grubu 
için en sık ölüm nedenidir. Hastalara yapılan post-
mortem otopsilerde renal malformasyonların sanı-
landan çok daha fazla olduğu gösterilmiştir. Yapı-
lan postmortem bir çalışmada 26/57 hastada (%46) 
renal yapısal anomali saptanmış ancak sadece %5 
hastada fonksiyonel yetersizlik saptanmıştır.19 Uçar 
ve ekibi2 tarafından en sık görülen radyolojik bo-
zukluk, kalisiyel deformite ve dilate kaliksler olarak 
rapor edilmiştir. Renal kist, divertikül, kalisiyel de-
formite, fetal lobulasyon, skar, diffüz kortikal kayıp 
gibi renal yapısal anomaliler sıklıkla görülmekte-
dir.24 Daha nadir olmakla birlikte tek taraflı agenezi, 
renal kalkül, vezikoüreteral reflü, hidronefroz gibi 
bulgular da saptanabilmektedir.19 Hastalarda en sık 
görülen renal fonksiyonel bozukluk, idrar konsan-
trasyon kabiliyetinin bozulmasıdır.2 Bu durum renal 
tübüler bir defektin varlığını ortaya koymaktadır. 
İdrar konsantrasyon defekti vazopressine böbrek-
lerin azalmış cevabıyla ortaya çıkarılmaktadır.25 
Bizim olgumuzun hikayesinde bebekliğinden beri 
çok su içme, çok idrara çıkma şikayeti mevcuttu ve 
yapılan idrar tahlillerinde dansite:1000-1005 arası 
düşük saptandı. Bu durum bize olgumuzda erken 
çocukluktan itibaren idrar konsantrasyon kabiliye-
tinin bozuk olduğunu düşündürdü. Yapılan radyo-
lojik görüntülemeler sonucunda böbreklerde mak-
rolobülasyon ve kortikal kistler izlendi. Ancak ilk 
başvurusunda kronik böbrek yetmezliği gelişmiş 
olan hasta destekleyici tedavi ile takibe alındı.

Sonuç olarak olgumuz; Laurence Moon Bardet 
Biedl Sendromunun beş ana komponenti olan poli-
daktili, obezite, mental retardasyon, hipogonadizm 
ve retinitis pigmentoza tanılarına sahipti. Ayrıca son 
dönemde artık altıncı ana komponent olarak kabul 
edilen ve prognoz açısından çok önem taşıyan kro-
nik böbrek yetmezliği de mevcuttu. Özellikle obezi-

te nedeniyle çocuk polikliniğine başvuran hastalar-
da LMBBS sendromu ayırıcı tanıda akla gelmelidir 
ve tanı konduğunda eşlik eden diğer hastalıklar ve 
özellikle böbrek hastalıkları açısından da hasta ya-
kın izlenmelidir.
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