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Resumo: Introducdo: A sindrome de Bardet-Biedl (SBB) € uma doenca autossOmica recessiva,
geneticamente heterogénea, cuja forma classica caracteriza-se por obesidade, disfuncdo renal,
polidactilia, retinite pigmentosa, alteracdo comportamental e hipogonadismo. Objetivo:
Descrever caso clinico de SBB acompanhado em servigo terciario de referéncia. Métodos:
Revisdo de prontu&rio médico, com descricdo de caracteristicas, evolugdo e comparagdo com
literatura. Resultados. MHST, feminino, 4 anos, encaminhada ao servico de Endocrinologia
Pediatrica para avaliag8o de obesidade. Histéria de ganho ponderal importante desde os 3 meses
de idade. Ao exame fisico da triagem, observados estrabismo convergente e cicatriz de cirurgia
corretiva de polidactilia lateral em pé esquerdo. Durante seguimento ambulatorial, paciente
evoluiu com piora progressiva do IMC e do Z-Escore de estatura, além de dificuldade de
aprendizado e ateracbes comportamentais (ansiedade, comportamento compulsivo e labilidade
emocional). Diante do quadro clinico, levantada hipétese de SBB. Foram solicitados exames para
melhor investigacéo, 0s quais evidenciaram hipotirecidismo e doenca renal cronica (estagio V),
sem sintomas urémicos, sendo encaminhada a Nefrologia Pedidtrica para programacdo de
hemodidlise. No momento, paciente segue em acompanhamento com nefrologia pediétrica
(aguardando transplante renal), nutricdo, psicologia, psiquiatria infantil (déficit intelectual) e
oftalmologia. Até o momento, sem avaliagdo da genética clinica. Conclusdo: O diagndstico da
SBB geralmente baseia-se em fundamentos clinicos. Sabe-se que seu fenttipo se desenvolve
vagarosamente durante a primeira década de vida, com uma variabilidade considerével e, com
isso, muitos pacientes sdo diagnosticados na adolescéncia ou inicio da fase adulta. Por ora, ndo
ha tratamento especifico para a SBB, mas a suspeita diagnostica precoce permite oferecer uma
abordagem multidisciplinar, necessaria para 0 mangjo das multiplas manifestacGes e possiveis
complicacoes dessa doenca.
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