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Sindrome De Bardet-Biedl E Obesidade Infantil: Relato De Casos E Estratégias Terapéuticas

Introducéo: A Sindrome de Bardet-Biedl (SBB) € uma doenca de heranca autossdmica recessiva,
classificada como ciliopatia priméaria e de caréter multissistémico. E caracterizada por distrofia
retiniana, alteragOes renais, polidactilia, dificuldades de aprendizagem e disfun¢éo metabdlica.
Diversas mutagdes ja foram descritas em sua patogénese, com multiplos mecanismos celulares
envolvidos, incluindo hiperfagia e disfun¢des na biologia dos adipdcitos. Objetivos. No
ambulatorio de obesidade sdo acompanhados dois pacientes com SBB confirmada por
sequenciamento de exoma. Caso 1. sexo feminino, 17 anos, com mutagdo homozigotica em
BBS9 (NM_198428.3:¢.548C>T:p.Prol183L eu). Apresentando situs inversus totalis, polidactilia
pés-axial em méo direita corrigida, deficiénciaintelectual e distrofia de retina. Inicialmente com
IMC de 39,8 kg/m? (Z: +3,5) e estédio puberal M5P5. Caso 2: sexo masculino, 6 anos, com
variantes patogénicas em BBS10 (heterozigose composta). Histéria de compul sdo alimentar
desde 0s 8 meses, com ganho ponderal rdpido e progressivo. Apresentando polidactilia pés-axial
em ambos os pés corrigida, deficiénciaintelectual, nefropatia cronica com proteindria e distrofia
deretina. Examefisico inicial com IMC de 30,2 kg/m?2 (Z: +6,42) e estédio puberal G1P1. Ambos
o0s pacientes foram submetidos a um plano alimentar hipocal érico, programa de atividade fisica
adaptada e atendimentos a cada 45 dias com equipe multidisciplinar. No caso 1, no tratamento foi
associado topiramato como adjuvante para controle da compulsio alimentar, apds 2 meses de
intervencao, paciente perdeu 4 kg e teve melhora IMC para 37,9 kg/m? (z + 3,23). No caso 2,
apos 3 meses de MEV, apresentou perdade 1 kg com IMC final de 29,5 kg/m?2 (Z +6,01), queda
da hemoglobina glicada de 5,2% para 4,9%, diminuic¢do dos triglicerideos de 232 mg/dl para 116
mg/dl e queda do colesterol total de 176 mg/dl para 133 mg/dl. Dessa forma, torna-se essencia o
acompanhamento regular em servico especializado, com equipe multiprofissional capaz de
oferecer uma abordagem integral ao paciente.Metodologia: Resultados. Conclusdo: Discussdo: O
manejo da obesidade na SBB requer abordagem multidisciplinar, envolvendo intervencao
nutricional, atividade fisica adaptada as limitacdes visuais e cognitivas, suporte familiar e
estratégias comportamentais. Farmacos como andogos de GLP-1 e a setmel anotida podem
representar futuras opcdes terapéuticas, mas apresentam barreiras de custo e disponibilidade em
servigos publicos. O diagnostico precoce possibilita o inicio de acompanhamento integral,
incluindo orientacdo genética e prevencao de complicacdes metabdlicas e renais. Conclusdo: A
SBB, apesar de rara, deve ser considerada em criangas com obesidade grave de inicio precoce
associada a dismorfismos e alteracdes multissistémicas. O manejo eficaz requer abordagem
individualizada e precoce, com estratégias nutricionais, comportamentais e farmacol 6gicas, que
podem melhorar significativamente a evolucédo clinica e a qualidade de vida dos pacientes.
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