
Los porcentajes representan 
la frecuencia de aparición de las 
características en personas a quienes 
se les ha diagnosticado SBB. 
La manifestaciones clínicas varían 
considerablemente en cuanto a su 
presencia y nivel de gravedad.1

Manifestaciones clínicas principales del SBB1,4

Hiperfagia 
(hambre insaciable patológica)

93 %
Distrofia de conos y bastones

72-92 %
Obesidad

59-98 %
Anomalías genitales

61 %
Trastornos del aprendizaje

53 %
Alteraciones renales

63-81 %
Polidactilia

Prevalencia:

~1/125 0002

Las estimaciones de la prevalencia 
podrían aumentar a medida que más 
profesionales sanitarios conozcan las 
manifestaciones clínicas del SBB y hagan 
las pruebas genéticas que faciliten el 
diagnóstico clínico.3

Síndrome de Bardet-Biedl
El síndrome de Bardet-Biedl (SBB) es una ciliopatía sindrómica 
rara que se produce a consecuencia de la presencia de 
variantes genéticas en la familia de genes de BB.
Esta enfermedad se manifiesta con una serie de 
características clínicas, de las cuales, algunas ya están 
presentes en el momento del nacimiento, mientras que 
otras aparecen con el tiempo. Estas manifestaciones 
se atribuyen a alteraciones de la vía del receptor 4 
de la melanocortina (MC4R).1 Solomon, paciente con SBB



El diagnóstico del SBB se basa en los signos clínicos; el diagnóstico se confirma con pruebas genéticas.4
¿Cómo se diagnostica el SBB?

Abreviaturas: AgRP: proteína r-agutí; LEPR: receptor de la leptina; MC4R: receptor 4 de la melanocortina; MSH: hormona estimulante de 
los melanocitos; NPY: neuropéptido Y;  PCSK1: gen de la proproteína convertasa subtilisina/kexina de tipo 1; POMC: proopiomelanocortina

z Anomalías genitales
z Trastornos del

aprendizaje
z Obesidad
z Polidactilia
z Anomalías renales
z Distrofia de conos

y bastones

z Anosmia o hiposmia
z Ataxia o falta de coordinación
z Braquidactilia o sindactilia
z Anomalías dentales
z Retraso en el desarrollo
z Diabetes
z Fibrosis hepática

 z Hipertrofia del ventrículo
izquierdo o cardiopatía congénita
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A pesar de la necesidad apremiante de un diagnóstico temprano del SBB para reducir 
su impacto en comorbilidades que podrían aparecer con los años, el diagnóstico 
suele retrasarse por falta de conocimientos y la aparición lenta de determinadas 
manifestaciones clínicas.3,11

z Espasticidad leve (en especial,
en las extremidades inferiores)

z Poliuria o polidipsia
z Retraso o deterioro del habla
z Estrabismo, cataratas

o astigmatismo

Manifestaciones clínicas 
principales1

Manifestaciones clínicas 
secundarias10
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En la vía del MC4R 
intervienen más de 20 genes 
asociados al SBB.1,5

Ocho proteínas del SBB 
conforman un complejo estable 
(denominado «BBSoma») que 
contribuye al desarrollo y la 
función de los cilios mediante 
el transporte de proteínas 
intracelulares a las membranas 
ciliares y, posiblemente, a 
otros compartimentos de la 
membrana.5

Las variantes en los genes del 
SBB alteran el BBSoma, lo que 
provoca defectos ciliares y alteran 
la transducción de señales en los 
receptores que regulan el peso 
corporal, como el LEPR.5-9

Esto altera la transducción 
de señales del LEPR, lo 
que reduce la activación de 
las neuronas que expresan 
el MC4R, lo que a su vez 
provoca hiperfagia y obesidad 
grave de inicio precoz.5-9

Síndrome de Bardet-Biedl
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Confirmación genética12-14

Síndrome de Bardet-Biedl

Disponer de un diagnóstico genético del SBB puede suponer una diferencia considerable en la vida 
de una persona, ya que:
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Mejora el acceso al tratamiento adecuado.

Reduce el estigma social de 
la obesidad y proporciona 
estrategias para afrontarlo.

Ayuda a que la persona y sus 
cuidadores conozcan la causa 
principal de la enfermedad y tomen 
decisiones informadas sobre su 
atención médica.

Hace posible la detección sistemática precoz 
con fines preventivos o profilácticos de 
afecciones asociadas.
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