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Bu brosiiriin amaci, Bardet-Biedl
Sendromuna (BBS) dair genel bir 6zet
sunmak ve bunu yaparken, BBS tanisi

konan kisiler, bu kisilerin ebeveynleri/bakim
saglayicilari ve genis destek agi tarafindan
en sik sorulan sorulara yanit vermektir.

Bu bilgilerin temelini olusturan ve ilgili
referanslarin yer aldigi BBS UK Tibbi

Bilgi Brosiirii'nden daha ayrintili

bilgilere ulasabilirsiniz.

Yararlanabileceginiz kuruluslarin listesi
brosirlin arka kisminda yer almaktadir.



Bardet-Biedl Sendromu
Nedir?

Bardet-Biedl Sendromu, yaklasik olarak dogan her 100.000
bebekten 1'ini etkileyen, nadir goriilen bir kalitsal rahatsizliktir.
Bu rahatsizlik, viicudun gesitli sistemlerini farkli olglilerde
etkileyebilmektedir. Semptomlar arasinda géorme bozuklugu, obezite,
bobrekte anormallikler, gelisme geriligi, konusma ve dil zorluklari,
elde ve/veya ayakta fazla parmaklar ve 6grenme gticlikleri yer
almaktadir. BBS'si olan herkeste bu semptomlarin tamami goriilmez
ve etkiler herkes igin farklidir. Bazi insanlarda hafif semptomlar
gorulirken, bazilarinda goérilen semptomlar daha siddetli olabilir.

Su ana kadar (2020) 22 adet BBS geni
belirlenmis olup bu genler BBS],
BBS2... seklinde adlandirilmistir.
Bu sendroma neden olan
baska genlerin de oldugu
disinilmektedir. Ayni
BBS genine sahip
kisiler her zaman ayni
sekilde etkilenmez;
bazilarinda fazla
parmak bulunurken,
bazilarinda
bulunmayabilir.
BBS hakkinda
halen acikliga
kavusturulamamis
pek cok konu var.



Neden Bardet-Biedl
Sendromum var?
Neden cocugumda
Bardet-Biedl
Sendromu var?

BBS kalitsal bir rahatsizliktir.
insanlar bu rahatsizlikla dogar

ve rahatsizlik yasamlari boyunca
devam eder. insanlar BBS'ye
yakalanmaz veya biiyiidiiklerinde
BBS kaybolmaz.

Bir kisinin BBS ile dogmasi igin
genellikle her iki ebeveyninin de BBS
tasiyicisi olmasi gerekir. Her iki ebeveynin
de ayni BBS geninin tasiyicisi oldugu
durumlarda, genin her iki kopyasinin da
bebede ge¢me ve bebekte BBS'ye neden olma
ihtimali her gebelikte 4'te 1 oranindadir.

Tdm topluluklardan ve tiim etnik gruplardan aileler, BBS dahil olmak
Uzere genetik bozukluklardan etkilenebilir. Kalitsal bir rahatsizlik
olan BBS, eslerin akraba (6rnegin kuzen) oldugu topluluklarda daha
yaygin gorulir. Bunun nedeni, uzak akrabalar dahil olmak Gzere, aile
tyelerinin ayni genleri (6rnedin BBS geni) paylasma olasiiginin daha
ylksek olmasidir.

BBS'nin bir aile icinde genetik olarak onaylandigi durumlarda, bilingli
aile planlamasi kararlar vermelerine yardimci olmak amaciyla, risk
altindaki yetiskin akrabalara (6rnegin kardeslerde) basit bir tasiyici
testi yapilir. BBS geninin bulundugu durumlarda, Dogum Oncesi

test ve Implantasyon Oncesi Genetik Tani (bazi ailelerde) secenegi
mevcuttur. 5



D BBS'nin semptomlari
nelerdir?

Giris boliimiinde aciklandig: iizere, BBS'si

olan herkeste bu semptomlarin tamaminin
goriilmedigi ve etkilerin herkes icin farkl
oldugu unutulmamalidir. Bazi insanlarda hafif
semptomlar goriiliirken, bazilarinda goriilen
semptomlar daha siddetli olabilir.

Cubuk-Koni Distrofisi

Gubuk-Koni Distrofisi, "Retinitis Pigmentosa"ya benzer ve zaman
zaman bu sekilde teshis edildigi olur.

Cubuk-Koni Distrofisi genellikle ilk olarak ilkokul yillarinda ortaya
¢ikan gece korltigline neden olur. Bunu genellikle agamali bir
cevresel gorme kaybi izler. Korlik kayit yasi ortalama on bestir.

Bununla ilgili olarak bir gérme bozuklugu klinigine ve

gorme engellilere destek saglamayi amaclayan kuruluslara
basvurulmalidir. Hareket kabiliyeti egitimi ve dijital sistemler gibi
gorme bozuklugu destekleri, kisinin bagimsiz yasayabilmesine ve
gliven kazanmasina yardimci olabilir.



BBS'si olan ¢ocuklarin bircogu, dogduklari ilk yil hizli bir sekilde kilo
alir. BBS'si olan yetiskinlerin cogu obezdir. Obezite tedavi edilmezse
diyabet ve kalp hastaligi gibi bircok saglik problemine yol acabilir.

Obezite icin tek bir tedavi yaklasimi bulunmamaktadir; ancak
BBS'si olan kisiler, saglikli, dengeli beslenme ve aktif yasam tarzi ile
kilolarini basarili sekilde kontrol altina alabilirler. Erken donemde
uzman bir diyetisyene basvurmak énemlidir ve bu kisilerin

mutlaka bir BBS klinigini ziyaret etmeleri 6nerilir. Bu sekilde, klinik
uzmanlarindan olusan bir ekip tarafindan her hastanin ihtiyacina
uyarlanmig tavsiyelerde bulunulabilir.

BBS bobrekleri cesitli sekillerde etkileyebiliyor olsa da ciddi bobrek
sorunlari nadiren gorullr. BBS'si olan birgok kisi sik sik susadiklarini
ve yine sik sik, bliylk miktarlarda idrar yaptiklarini fark ederler.
Bunun nedeni idrarda konsantrasyonun saglanamamasidir.

Hafif bdbrek sorunlari ve ylksek tansiyon daha yaygin
gortlmektedir ve genellikle, yirmi yasinda bobrek fonksiyonu
normal ise ilerleyen yaslarda durumun kottlesmesi pek olasi
degildir.

Son evre bobrek yetmezligi yasayan kisiler icin bobrek nakli veya
diyaliz 6nerilir. Bobrek yetmezligi aniden ortaya ¢ikmaz, dolayisiyla
genellikle planlama igin yeterince vakit vardir.

Gelisme geriligi yaygin olarak gorlir; oturma, ayakta durma ve
ylrtimede gecikmeler yasanabilir. Konusma-dil gelisimi, genel
motor becerileri ve ince motor becerileri etkilenebilir. Cocuklar
duygusal olarak olgunlagmama durumu ve zorlayici davraniglar

sergileyebilirler.




BBS'li cocuklarda ve gencglerde genellikle belirli bir 6lglide 6grenme
glcliga gorilmektedir. Ancak iyi destek ve gérme glcligu
yardimcilari saglanmasi halinde genel egitim yasamlarinda basarili
olurlar. Uygun yardim ve destedin saglanabilmesi icin 6grenme
guglikleri ve otizm degerlendirmesi yapilmalidir. Bir Egitim,

Saglik ve Bakim Plani (EHCP) cocugun tam olarak desteklenmesini
saglayacaktir. Bir cocuk veya geng, duygusal ya da davranigsal
sagligiyla ilgili glclikler yasiyorsa aile hekimi tizerinden CAMHS'ye
(Cocuk ve Adolesan Zihinsel Saglik Hizmetleri) sevk talep edilebilir.

Depresyon ve anksiyete BBS'li yetiskinlerde yaygin olarak
gorulmektedir. Uygun yerel hizmetlere erisim konusunda destek
almak igin aile hekimi ile iletisime gegilmelidir.

BBS'li cocuklarin ilk kelimelerini geg sdylemeleri cok yaygin gorilen
bir durumdur. Konusma ve dil ile ilgili gtclikler hafif ila siddetli
olabilir ve sorunlar birden fazla iletisim becerisinde veya sadece bir
alanda gordilebilir. Bu gicliklerle ilgili ilk belirtiler ortaya ciktiginda
konusma ve dil terapisine basvurulmalidir.

Eldeki ve/veya ayaktaki fazla parmaklar genellikle dogumdan
sonraki ilk yil icinde ameliyatla alinir ve et benleri dogum sirasinda
cerrahi islemle ortadan kaldirilabilir.

Bardet-Biedl Sendromu, kalp, karaciger, eklemler, isitme, sindirim
sistemi ve solunum sistemini de etkileyebilir. Ayrica,

nobetler ve epilepsinin de genel popilasyona kiyasla BBS'de daha
yaygin oldugu bildirilmistir. Ancak bu semptomlar genellikle
yetiskinlik cagindan 6nce durmaktadir.

BBS UK Tibbi Bilgi Brostirti'nden bu konuyla ilgili daha fazla
bilgiye ulasabilirsiniz.



Bardet-
Biedl Sendromu
icin hangi tedaviler
bulunmaktadir?

Su an Bardet-Biedl Sendromunun kesin bir tedavisi
bulunmamaktadir. Ancak yapilan arastirmalar, gelecekteki
tedaviler ve terapiler agisindan umut vaat etmektedir.

Londra ve Birmingham'daki dort merkezde yer alan disiplinler arasi
uzman NHS kliniklerine erisim mimkulndur. Bardet-Biedl Syndrome
UK, NHS adina hasta destedi, savunuculuk ve kolaylastirma
hizmetleri sunmaktadir. Hastalar her klinikte sendromun farkli
yonlerinde uzmanlasmig ve BBS konusunda deneyimli danismanlara
ve terapistlere bagvurabilir.



BBS UK nedir?

Bardet-Biedl Syndrome UK, Birlesik Krallik'ta BBS'si olan kisileri,
ailelerini ve bakim saglayicilarini destekleyen tek tescilli yardim
kurulusudur. Kurulusg, BBS UK Kliniklerine destek hizmeti
saglamanin yani sira, bilgi brostrleri ve bilgi kaynaklari, yilda
iki kez yayinlanan biltenler, yillik Hafta Sonu Aile Konferansi
ve Konferans Raporu sunmaktadir. Ayrica Kurulus, izolasyonu
azaltmaya yonelik etkinlikler diizenlemekte ve tyelik grubu
genelinde insanlari konuyla ilgili bilgilendirmektedir.

Bardet-Biedl Sendromu, BBS UK veya BBS US Klinikleri
hakkinda daha fazla bilgi almak isterseniz litfen
www.bbsuk.org.uk adresini ziyaret edin veya
admin@bbsuk.org.uk adresine e-posta génderin.

www.bbsuk.org.uk adresinden
indirebileceginiz diger kaynaklar:

BBS UK Tibbi Bilgi Brosiirii

BBS UK Okullara ve Universitelere Yonelik Brosiir
My Life, My Future!

(Benim Hayatim, Benim Gelecegim!)

(gencler icin gecis kilavuzu)

Who We Are and How We Can Help!

(Biz Kimiz ve Size Nasil Yardimci Olabiliriz?

Tesekkiirler

Bardet-Biedl Syndrome UK (BBS UK) tarafindan hazirlanan

bu brostir, BBS UK Tibbi Bilgi Brogtirii'nde yer alan bilgilere
dayanmaktadir. BBS Uzman Klinik Ekiplerinde gérev yapan
klinisyenlere, bu yayina sunduklari katkilardan dolayi en icten
tesekkurlerimizi sunariz.

Bu brostir gesitli formatlarda sunulmaktadir. Daha fazla bilgi igin
admin@bbsuk.org.uk adresine e-posta gonderebilirsiniz.
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iletisim

BBS UK
www.bbsuk.org.uk
admin@bbsuk.org.uk

RNIB
www.rnib.org.uk
0303 123 9999

Guide Dogs
www.guidedogs.org.uk
0118 983 5555

VICTA
www.victa.org.uk
01908 240831

Look
www.look-uk.org
07464 351 958

Sense
www.sense.org.uk
0300 330 9250

National Kidney Federation

www.kidney.org.uk
0800 169 09 36

The National Autistic Society

www.autism.org.uk
0808 800 4104

Diabetes UK
www.diabetes.org.uk
0345 123 2399

I Can Help

Ebeveynlere ve pratisyenlere
konugma, dil ve iletisim
konusunda yardim ve tavsiye
saglayan bilgi hizmetleri.
www.ican.org.uk

020 7843 2544

Talking Point

Ebeveynler ve bakim saglayicilar
icin cocuklarin iletisim becerilerini
gelistirmelerine yardimci olacak
bilgiler.

www.talkingpoint.org.uk

Afasic: voice for life

Konugma, dil ve iletisim ihtiyaglari
hakkinda bilgi ve destek.
www.afasic.org.uk

0300 666 9410

Dyspraxia Foundation
www.dyspraxiafoundation.org.uk
01462 454986

Makaton Information Website
www.makaton.org
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