Sindrome di Bardet-Bied|

La sindrome di Bardet-Bied| (BBS) & una rara
ciliopatia sindromica causata da varianti nella
famiglia di geni BBS.

Questa patologia si manifesta con una serie di
caratteristiche cliniche, alcune delle quali sono
presenti sin dalla nascita mentre altre si evolvono

nel tempo. Tali manifestazioni della malattia sono
dovute a dei deficit nel pathway del recettore della
melanocortina 4 (MC4R)!
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Prevalenza:

Le stime della prevalenza potrebbero
incrementare man mano che un numero

Circa 1/125.0002 crescente di professionisti sanitari viene

a conoscenza delle caratteristiche cliniche

della BBS e dei test genetici a supporto
della diagnosi clinica®

Caratteristiche cliniche principali della BBS"*

Iperfagia

(fame patologica e insaziabile)

93%

. . . . . 72-92%
Distrofia dei bastoncelli e dei coni Obesit3
61%
Difficolta di apprendimento
53%
Anomalie renali
59-98%

Anomalie genitali

63-81%
Polidattilia

Le percentuali rappresentano la frequenza
di comparsa di ciascuna caratteristica

fra gli individui che hanno ricevuto una
diagnosi di BBS. La presenza e la gravita
delle caratteristiche cliniche variano
significativamente.!
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Abbreviazioni: AGRP, peptide correlato alla proteina Agouti; LEPR, recettore della leptina; MC4R, recettore della melanocortina 4;
MSH, ormone melanotropo; NPY, neuropeptide Y; PCSK1, proproteina della convertasi subtilisina/kexina tipo 1; POMC,
pro-opiomelanocortina.

Consumo

Apparato 1. Alterazione del BBSoma e compromissione energetico
del Golgi  del traffico di LEPR

Come si diagnostica la BBS?

La diagnosi di BBS si basa sull'osservazione clinica; la diagnosi & confermata mediante test genetici.*

Caratteristiche secondarie'™
Anomalie genitali ¢ Anosmia o iposmia o cardiopatie congenite
Difficolta di e atassia or mancanza di e Spasticita moderata (in
apprendimento coordinamento particolare negli arti inferiori)
Obesita e brachidattilia or sindattilia e Poliuria or polidipsia
Polidattilia ¢ Anomalie dentarie e Disturbi o ritardo del
Anomalie renal e Ritardo dello sviluppo linguaggio
Distrofia dei ¢ Diabete mellito e Strabismo, cataratta,
bastoncelli e dei coni e Fibrosi epatica astigmatismo

e |pertrofia ventricolare sinistra

Nonostante |'urgente necessita di una diagnosi precoce per ridurre |'impatto di comorbilita
future, la diagnosi di BBS & caratterizzata da ritardi significativi poiché la malattia & poco
conosciuta ed alcune delle sue caratteristiche cliniche si manifestano lentamente.®"
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Conferma genetica'?™

Una diagnosi genetica di BBS pud fare una grande differenza per la vita di un paziente affetto
in quanto consente di:

Migliorare 'accesso alle terapie adeguate

Ridurre lo stigma sociale associato
all'obesita e fornire strategie
per gestire la stigmatizzazione

Consentire al paziente e al caregiver
di comprendere la causa della malattia
e di prendere decisioni consapevoli
sulle cure

Consentire lo screening preventivo
o profilattico di patologie correlate
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