Bardet-Biedls syndrom

Bardet-Biedls syndrom (BBS) ar en séllsynt ciliopati
som uppstar pa grund av genetiska varianter inom

BBS-genfamiljen.
Detta sjukdomstillstand har olika kliniska kannetecken,
nagra av dem manifesteras redan fran fodseln
medan andra utvecklas éver tid. Orsaken till dessa
symptom &r funktionsnedséttningar i melanokortin-4-
receptor (MC4R)-signalbanan'

Solomon, lever med BBS

Forekomst:

Uppskattningar av sjukdomens férekomst

kan &ka i takt med att fler vardgivare blir
medvetna om kliniska kdnnetecken pa
BBS, och utfér genetiska tester fér att
underlstta den kliniska diagnostiseringen®
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De viktigaste kliniska kdnnetecknen pa BBS'*

Hyperfagi S
(patologisk, omattlig hunger)

93 % 72 % till 92 %
Stav-tapp dystrofi Fetma
61 %

Inldrningssvarigheter

53 %

Njuranomalier
-OF

63 % till 81 %
Polydaktyli

59 % till 98 %
Genitala avvikelser eller
missbildningar

Procentandelarna representerar
frekvensen av férekomsten av
egenskaperna bland individer som har
diagnostiserats med BBS. De kliniska
kénnetecknen varierar avsevdrt, ndr det
gdller férekomst och svérighetsgrad.’
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Det finns Sver 20 gener Atta BBS-proteiner bildar ett Varianter i BBS-gener stor BBSome
i MC4R-signalbanan som &r stabilt proteinkomplex, BBSome,  proteinkomplexet, vilket leder
associerade med BBS."® som bidrar till utveckling och till ciliala defekter och nedsatt
funktion av cilier genom att signalering av receptorer som
transportera intracellulara reglerar kroppsvikt, sdsom LEPR 57
proteiner till cilialmembran
och potentiellt fill andra Detta stor LEPR-signaleringen,
membranfack.® minskar aktiveringen av

MCA4R-uttryckande neuroner
och kan leda till hyperfagi och
tidig debut av svar fetma.>?
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Forkortningar: AGRP, agoutirelaterad protein; LEPR, leptinreceptor; MC4R, melanokortin-4-receptor; MSH, melanocytstimulerande
hormon; NPY, neuropeptid Y; PCSK1, proproteinkonvertas subtilisin/kexin typ 1, POMC, proopiomelanokortin.

Hur diagnostiseras BBS?

BBS-diagnosen baseras pa kliniska fynd; diagnosen bekraftas genom genetisk testning.*

Sekund&ra symptom™

Genitala njuranomalier e Anosmi eller hyposmi e Lindrig spasticitet (s&rskilt
Inl&rningssvarigheter e Ataxi eller dalig koordination nedre extremiteter)

Fetma e Brakydaktyli eller syndaktyli e Polyuri eller polydipsi
Polydaktyli e Tandavvikelser e Forsenad talutveckling eller
Renala njuranomalier ® Forsenad utveckling talstérningar

Stav-tapp dystrofi e Diabetes mellitus e Strabism, katarakt, astigmatism

e Leverfibros

e Hypertrofi i hjértats vénstra
kammare, eller medfsédd
hjértsjukdom

Trots det bradskande behovet av tidig diagnos for att minska risken fér framtida
komorbiditet, finns det betydande fdrseningar i BBS-diagnostiseringen pa grund av
bristande medvetenhet och den langsamma uppkomsten av vissa kliniska kdnnetecken.®™




Bardet-Biedls syndrom

Genetisk bekriftelse'?4

En genetisk diagnos av BBS kan goéra en betydande skillnad i individens liv genom att:

Forbéttra tillgangen till lamplig vard

Minska den sociala
stigmatiseringen av fetma och
erbjuda strategier for att hantera
stigmatisering

Ge personen och anhdriga mojlighet
att forsta grundorsaken till dennes
fillstand och fatta informerade beslut
om dennes vard.

Majliggéra preventiv eller profylaktisk
screening av associerade tillstand
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