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Resumo: Introducdo: A sindrome de Bardet-Biedl (SBB), OMIM #209900, € uma ciliopatia de heranca
autossdmica recessiva com envolvimento multissistémico e heterogeneidade clinica, decorrente
de pelo menos 18 diferentes mutagdes em loci génicos, sendo grande parte deles responsaveis
pelo desenvolvimento e funcdo dos cilios primarios. Esse trabalho visa relatar a ocorréncia de
SBB em duas pacientes. Descricdo de caso: Duas meninas primas-duplas em primeiro grau:
1)Paciente feminina, 12 anos, branca, estudante, encaminhada aos 9 anos para genética médica
para diagnéstico diferencial entre sindrome de Prader-Willi e Bardet-Biedl. A paciente
apresentava obesidade e retinopatia. Historia clinica evidenciou hexadactilia pos-axial em quatro
membros com corregdo cirlrgica aos 7 meses de idade, além de atraso no DNPM e RM leve. A
evolugdo identificou-se hipotireoidismo subclinico. 2) Paciente feminina, 19 anos, branca,
estudante, encaminhada por histéria familiar de sindrome genética e sinais clinicos compativeis
com mesmo diagnéstico da paciente 1 (obesidade, retinopatia, hexadactilia corrigida
cirurgicamente, atraso no DNPM e dificuldades escolares). Adicionamente, foi identificada HAS
e sindrome metabdlica. Discussdo: O diagnostico clinico foi de SBB. A auséncia da
heterogeneidade clinica nos casos descritos provavelmente se deve a presenca de mutacOes
idénticas decorrentes da consanguinidade familiar, pois como s&0 primas-duplas em primeiro
grau, apresentam consanguinidade idéntica a meio-irmdos. Conclusdo: O diagndstico clinico
permitiu a elaboracdo de um protocolo de tratamento multidisciplinar para prevencéo secundéria
de problemas relacionados com SBB (por exemplo HAS e DM2). A investigacdo molecular
permitira, além da confirmacdo diagndstica, a realizacdo do aconselhamento genético e a
perspectiva de futuros tratamentos.
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