SINDROME DE BARDET- BIEDL: RELATO DE CASO
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RESUMO

A sindrome de Bardet-Biedl (BBS) é uma condicdo clinica rara, caracterizada por
obesidade, distrofia retiniana, polidactilia do tipo pds-axial, alteragbes renais,
dificuldades de aprendizagem e hipogonadismo. Alguns desses achados podem
estar ausentes eventualmente, mas a distrofia retiniana frequentemente esta
presente. O objetivo deste trabalho é relatar um caso de sindrome de Bardet-Bied|
em uma crianca de dois anos pacientes diagnosticada no Hospital Infantil Lucidio
Portela (HILP) e fazer uma revisao literaria acerca da sindrome. O método utilizado
para o relato consiste em uma revisdo de prontuario e pesquisa bibliografica nas
bases de dados do PubMed, SciELO, MEDLINE e LILACS. M.E.B.S, foi
encaminhada aos 11 meses a ambulatério especializado para investigacdo de
obesidade grave, com colesterol e triglicerideos altos. Apresentava comportamento
irritado, polidactilia, desconforto ao urinar e antecedente de ultrassom gestacional
com malformagdo renal. Exames mostraram proteinuria leve, fungao renal normal,
tomografia de cranio com areas de glicose e tomografia de abdome com rins
microlobulados, sugerindo rim esponjomedular. Em acompanhamento com
nefrologista e endocrinologista, recebeu o diagnéstico de sindrome de Bardet- Biedl.
Faz uso de oxibutinina, enalapril e carbamazepina. Atualmente tem 2 anos e 8
meses, 28kg, 97cm, IMC de 29,75km/m 2 e Escore Z >+3. A obesidade infantil tem
aumentado no mundo todo. Nos casos graves, deve-se lembrar das causas
secundarias como a Sindrome de Bardet-Biedl. Essa doenga é rara, tem heranca
autossémica recessiva, alta variabilidade fenotipica e ocorre em pacientes com as
mesmas mutagdes no gene BBS. Os sintomas mais comuns de SBB sao
anormalidades visuais, principalmente a degeneracao da retina (mais de 90% dos
pacientes), obesidade em 72-92% e polidactiia em 63-81%, sendo estes os
critérios maiores para o diagndstico somado a dificuldades de aprendizagem e
anormalidades genitais. A obesidade, segunda principal caracteristica da sindrome,
inicia-se precocemente na infancia e se torna mais grave com o aumento da idade.
A polidactilia é o unico sinal clinico inerente e caracteristico diagnostica de SBB e
ocorre em 63—81% dos pacientes. A paciente em questdo apresenta polidactilia nos
4 membros com 6 quirodactilos em cada méo e 6 pododactilo em cada pé. As
malformagdes renais incidem em cerca de 53% dos casos e é a principal causa de
morbimortalidade. Sao possiveis altera¢des cistos caliciais, parenquimatosos, rim
lobulado e cicatrizacao cortical difusa, agenesia renal unilateral e displasia renal. A
disfuncdo renal mais comum é o defeito de concentragdo da urina devido a
resisténcia renal a vasopressina. A paciente do caso, tem funcéo renal preservada
mas apresenta proteindria em consoante com a literatura como sendo um defeito de
concentracdo urinaria. Em outras apresentacdes podem ocorrer anomalias genitais,
ainda a ser observada em nossa paciente ao decorrer da idade. A SBB entra no
diagndstico diferencial das causas de obesidade infantil. A heterogeneidade clinica e
genética dos pacientes com sindrome de Bardet-Biedl é um importante desafio
diagnostico. Devido ao aumento da morbidade e mortalidade neste grupo de
pacientes, & importante diagnosticar a doenca o mais rapido possivel, o que
permitira fornecer aos pacientes atendimento multi-especialista precoce e adequado.
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