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Bardet-Biedl-Syndrom

Woas ist das BBS?

Das Bardet-Biedl-Syndrom (BBS) ist eine seltene
Zilienerkrankung (Ziliopathie), die auf genetische
Varianten innerhalb der Familie der BBS-Gene
zuriickzufiihren ist. Diese heterogene genetische
Erkrankung ist mit einer Vielzahl an Symptomen
verbunden, die sich im Lauf der Zeit entwickeln.
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Die Prozentzahlen geben an,

wie héufig das jeweilige Merkmal
bei Personen auftritt, bei denen
ein BBS diagnostiziert wurde.

Die geschétzte Pravalenz wird méglicherweise an-
steigen, da immer mehr Arztinnen und Arzte tiber
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die klinischen Merkmale von BBS im Bilde sind und
zur Diagnosesicherung Gentests veranlassen.®”
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2. Verringerte Aktivierung der stromabwarts
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1. Defekte im BBSome und beeintrachtigter LEPR-Signalweg

AGRP = Agouti-related Peptid; LEPR = Leptin-Rezeptor; MC4R = Melanocortin-4-Rezeptor; MSH = Melanozyten-stimulierendes
Hormon; NPY = Neuropeptid Y; PCSK1 = Proproteinkonvertase Subtilisin/Kexin Typ 1; POMC = Proopiomelanocortin.

Wie wird ein BBS diagnostiziert?

Die Diagnose eines BBS wird auf der Grundlage klinischer Befunde gestellt und durch Gentests gesichert 420

Die folgenden Kriterien werden bislang fiir die Diagnose des BBS herangezogen. Dabei
basiert die Diagnose auf dem Vorliegen einer Kombination von Merkmalen.''*
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e Diabetes mellitus
e Zahnanomalien

oder angeborene
Herzerkrankung

e Brachydaktylie oder Syndaktylie

* Sprachverzdgerung oder * Strabismus, Katarakte oder

Astigmatismus

* Entwicklungsverzégerung * Ataxie bzw.

Koordinationsstérungen
* Anosmie oder Hyposmie

e Linksventrikuldre Hypertrophie ~ ® Polyurie oder Polydipsie

e Leberfibrose

® Leichte Spastizitét (vor allem der

unteren Extremitsten)

Da es keine speziell auf das BBS ausgerichtete Therapie gibt, werden die Patienten

hinsichtlich ihrer individuellen Symptomatik behandelt und tiberwacht .4b




Bardet-Biedl-Syndrom

Adipositas bei BBS

® Die Adipositas kann bereits in der Kindheit beginnen und sich mit zunehmendem Alter
verstarken 421

® Die Adipositas kann sich langfristig negativ auf den Gesundheitszustand auswirken,
da sie mit erhohter Morbiditét, sozialer Stigmatisierung und einer Beeintréchtigung der
Lebensqualitét einhergeht™

® Hyperphagie kann bei Patienten mit BBS zur Adipositas beitragen'"®
® Hyperphagie dullert sich fiir gewohnlich durch folgende Symptome ™!
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Mittlerer Body Mass Index (BMI) von BBS-Patienten nach Alter?°
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Abbildung angepasst mit Genehmigung des Marshfield Clinic Research Institute, der Forschungsabteilung des Marshfield Clinic Health
Systems.
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Weitere Informationen finden Sie unter:

path4hcps.com/de www.nimmersatt.info
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