
Procentdelene repræsenterer 
hyppigheden for, hvor tit et 
sygdomstegn viser sig hos 
personer med diagnosen BBS. 
Der er stor variabilitet i antal og 
sværhedsgrad af symptomer.1

Vigtige kliniske tegn på BBS1,4

Hyperfagi�
(patologisk, umættelig sult)

93 %
Stav-tap-dystrofi

72 % til 92 %
Adipositas

59 % til 98 %
Genitale anomalier

61 %
Indlæringsproblemer

53 %
Nyreanomalier

63 % til 81 %
Polydaktyli

Prævalens:

ca. 1/125.0002

Estimater for prævalens kan stige i takt 
med at flere læger bliver opmærksomme 
på de kliniske tegn på BBS og bruger 
gentests i patientens udredning og 
diagnose3

Bardet-Biedl-syndrom
Bardet-Biedl-syndrom (BBS) er en sjælden ciliopati, 
der skyldes genændringer i BBS-generne.
Sygdommen viser sig ved en lang række kliniske tegn, 
nogle er til stede ved fødslen, mens andre viser sig 
senere. Disse fremtrædelsesformer menes at skyldes 
forstyrrelser i melanocortin-4 receptor  
(MC4R)-pathwayen.1

Solomon, der lever 
med BBS



Diagnosen BBS stilles baseret på kliniske fund og bekræftes ved gentests.4
Hvordan påvises BBS?

Forkortelser: AGRP, agouti-relateret protein. LEPR, leptin-receptor. MC4R, melanocortin-4-receptor. MSH, melanocyt-stimulerende 
hormon. NPY, neuropeptid Y. �PCSK1, proprotein convertase subtilisin/kexin type 1. POMC, pro-opiomelanocortin.

z Genitale anomalier
z Indlæringsproblemer
z Adipositas
z Polydaktyli
z Nyreanomalier
z Stav-tap-dystrofi

z Anosmi eller hyposmi
z Ataksi eller

koordinationsproblemer
z Brakydaktyli eller syndaktyli
z Dentale anomalier
z Udviklingshæmning
z Diabetes mellitus
z Leverfibrose
z Venstresidig ventrikelhypertrofi
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Trods det akutte behov for en tidlig diagnose for at reducere virkningen af fremtidige 
følgesygdomme, er der stadig signifikante forsinkelser af diagnosen af BBS på grund af 
manglende opmærksomhed på og den langsomme udvikling af visse kliniske tegn.3,11

eller medfødt hjertefejl
z Mild spasticitet (særligt i

nedre ekstremiteter)
z Polyuri eller polydipsi
z Forsinket tale- og

sprogudvikling
z Skelen/katarakt/bygningsfejl

Primære sygdomstegn1 Sekundære sygdomstegn10
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Mere end 20 gener associeret 
med BBS er involveret i MC4R-
pathwayen.1,5

Otte BBS-proteiner danner et 
stabilt kompleks, BBSome, som 
bidrager til ciliaudvikling og 
-funktion ved at transportere
intracellulære proteiner til ciliære
membraner og potentielt til andre
membrankamre.5

Varianter i BBS-gener forstyrrer 
BBSome, hvilket giver udslag 
i ciliære defekter og nedsat 
signalering af receptorer, der 
regulerer vægten, som f.eks. LEPR.5-9

Den forstyrrede LEPR-
signalering, der reducerer 
aktiveringen af MC4R-
udtrykkende neuroner, kan føre 
til hyperfagi og adipositas.5-9
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Genetisk bekræftelse12-14

Bardet-Biedl-syndrom

En genetisk diagnose af BBS kan gøre en stor forskel for en persons liv ved at:
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Give bedre adgang til relevant behandling

Reducere den sociale 
stigmatisering af adipositas og 
give værktøjer til at håndtere 
stigmatiseringen

Give personen og omsorgspersoner 
den nødvendige viden til at forstå den 
specifikke årsag til sygdommen og 
træffe velinformerede beslutninger om 
et behandlingsforløb

Muliggøre forebyggende og profylaktisk 
screening af relaterede sygdomme


