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Introducdo: A sindrome de Bardet-Biedl (BBS) € uma ciliopatia rara herdada de maneira
autossdmica recessiva com acometimento sistémico caracterizado por doenca renal, obesidade,
distrofia retiniana, polidactilia, retardo do desenvolvimento neuropsicomotor e hipogenitalismo.
Descricdo do caso: M.H., feminino, 9 anos, natural e procedente de Santa Cruz/RN,
acompanhada pela endocrinologia por obesidade ha 6 anos. Historico de polidactilia,
desenvolvimento e fala atrasados, déficit cognitivo e miopia. Apresenta hipotireoidismo em uso
de levotiroxina e asma intermitente. Nasceu a termo, sem intercorréncias, com teste do pezinho
normal. Foi encaminhada & Nefrologia devido doenca rena cronica (DRC) estagio V (creatinina
9,7; ureia 183; e clearance de creatinina 7,1), mas nunca havia apresentado sintomas urinarios ou
de sindrome urémica. Historia familiar negativa para doenca renal e consanguinidade entre
genitores. Ao exame fisico: choro fécil, IMC de 27,09Kg/m2 (Z>+3), sopro sistélico 2+/6+ em
borda esternal esquerda, estrabismo e braquidactilia. Apresentava anemia (Hb: 7,1; Ht: 21,5) e
gasometria com acidose metabdlica. Ultrassom de vias urinarias demonstrando sinais de
nefropatia crénica bilateral e discreta ectasia de pelve renal, que em associagdo aos demais sinais,
levaram a hipotese de BBS. Discussdo: Baseando-se nos critérios modificados de Beales,
podemos inferir clinicamente o diagndstico da paciente a partir da presenca de quatro dos seis
critérios maiores. A DRC precoce com necessidade de didise reflete a alta morbimortalidade
decorrente da insuficiéncia renal. A idade na manifestacdo inicial (obesidade) e ao diagndstico
sd0 semel hantes a média encontrada em estudos. Tal atraso diagndstico pode ser atribuido tanto a
heterogeneidade das manifestacbes quanto ao desconhecimento por parte de pediatras sobre a
BBS. Conclusdo: O reconhecimento prematuro € fundamental para a ingtituicdo de
acompanhamento multidisciplinar, assm como tratamento sintomético de complicagdes como
amaurose e DRC. Recomenda-se atencdo as manifestagdes iniciais como miopia, estrabismo e
obesidade, em associacao a outros chamativos, para possivel diagnostico.
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