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Os autores relatam caso de paciente do género feminino com diagnéstico prévio de retinose pigmentar bilateral. Ao passar por
consulta em ambulatério de Genética Ocular com os autores, foi diagnosticada com distrofia de cones e de bastonetes em vez
de retinose pigmentar. Além desta alteracao retiniana, foi também detectado quadro de aumento da quantidade de gordura
corporal, retardo de aprendizado leve, histéria de polidactilia pés-axial bilateral dos pés e assimetria das mamas. Portanto,
concluiu-se que a paciente apresenta diagnéstico clinico de sindrome de Bardet-Bied|.

The authors report a case of a female patient with a former diagnosis of bilateral retinitis pigmentosa. After consultation in Ocular
Genetics clinic with the authors, she was diagnosed with cone-rod dystrophy rather than retinitis pigmentosa. Besides this retinal
alteration, it was also detected an increased body fat amount, mild learning disabilities, history of bilateral postaxial polydactyly
of feet, and breast asymmetry. Thus, it was concluded that the patient presents clinical diagnosis of Bardet-Biedl syndrome.

A sindrome de Bardet-Bied| (SBB) é uma doenca genética
causadapormutacoesemdiferentesgenes, propriedadeestaque
denominamosdeheterogeneidadegénica.Atualmentedefinem-se
'ediferentestiposdesindromes de Bardet-Biedl, porém comsinais
e sintomas similares. Sdo 14 os genes atualmente identificados
como associados a SBB.Normalmente apresenta heranca autos-
sdmica recessiva, com penetranciaincompleta e expressividade
variavel. Sua prevalénciana América do Norte é de 1:100.000 po-
rém, noKuwait,ondeaconsanguineidadeé comum,aprevaléncia
é de 1:13.500."

Os achados principais da SBB sdo: distrofia de bastonetes e
cones, polidactilia pds-axial de maos e/ou pés, obesidade detron-
co,dificuldade deaprendizado, hipogonadismoeanormalidades
renais. Os achados secundarios sdo: atraso nafala, atraso de de-
senvolvimento,anormalidadescomportamentais,outrasalteracoes
oculares(estrabismo, catarataeastigmatismo),braquidactiliae/ou
sindactilia,ataxia, hipertoniabranda, diabetes mellitus, alteracées
orodentarias,anomaliascardiovasculares,envolvimentohepdtico,
dismorfismo craniofacial, doenca de Hirschsprung e anosmia.
23456) Convencionou-se que para obten¢ao de um diagnostico
clinico,saonecessarios quatroachados principaisoutrésachados

principais adicionados a dois achados secundarios.”

O quadro oftalmoldgico destaca-se por sua gravidade, uma
vez que estes pacientes por volta dos 20 anos de idade estao
praticamente amaurdéticos. Normalmente, comecam perdendo
avisao periférica e noturna, para em seguida, perderem a visao
central e diurna. Cabe ressaltar, que em uma minoria dos casos,
os pacientes com SBB apresentam retinose pigmentarem vezde
distrofia de cones e bastonetes.

Nao ha atualmente tratamento para esta sindrome porém, o
diagnéstico molecular (genético) pode ser efetuado a fim de se
definirexatamente qual dos 15 tipos de SBB o paciente apresenta
e, destaformaidentificarpossiveissinaisesintomasqueopaciente
jaapresenta deforma subclinicamas que podem se agravar com
otempo e, deste modo, melhorar aatencao multidisciplinar que
o paciente necessita. E possivel também, através do diagndstico
genético,identificarcarreadoresdogenenafamilia,alémdepoder-
se realizar um diagnéstico genético pré-implantagao para maes
gue querem realizar fertilizacdo in vitro tendo 100% de certeza
de que seus filhos ndo nascerdao com a sindrome.

Paciente do género feminino de 28 anos de idade, natural de
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Jatai, Goias, apresentou-se ao ambulatério de Genética Ocular
com queixa principal de baixa de acuidade visual importante e
diagnostico prévio de retinose pigmentar bilateral. A ectoscopia,
podia-se ja notar um aumento de gordura corporal significativo.
Durante a anamnese, notou-se que a paciente era incapaz de
responder a perguntas simples como por exemplo qual visao foi
acometida primeiro: central ou periférica. Assim, inferiu-se que
algumtipoderetardo mental poderiaestar presente. Aoindagar-
se sobre apresencade anormalidades corporais, houve resposta
negativa, entretanto, ao perguntar-se sobre operacdes cirirgicas
prévias, identificou-se aamputacao de dois digitos pos-axiais
extras presentes em cadaumdos pés (Figura 1). Adicionalmente,
durante a revisdo de sistemas, detectou-se relato de assimetria
dasmamas,comamamadireitaextremamente hipodesenvolvida
quando comparada a mama esquerda. Em sua histéria familiar,
seus pais e irmaos nao apresentam quaisquer das alteracdes por
ela apresentadas. Ao exame fisico ocular, identificou-se leve es-
trabismo divergente e distrofia retiniana bilateral acometendo
bastonetes e cones (Figura 2) com acuidade visual de vultos em
ambos os olhos.

Porconseguinte,diagnosticamosapacientecomsindromede
Bardet-Biedl porapresentar quatroalteracdes principaisrelacina-
dasasindrome. A paciente e sua familia, foram entao orientados
guantoagravidadedestacondicdodesaudee,foramaconselhados
geneticamentedeacordocomarecessividadedoquadro.Quanto
a possibilidade de relizar-se teste genético, afamilia optou por
nao realiza-los no momento.

DISCUSSAO

Nota-se que este éum casoclinico,o0qualndooferecegrandes
dificuldades diagndsticas perante um exame clinico minucioso
capazdedetectarsinais e sintomas que passaram despercebidos
em consultas prévias.

Ainda, neste caso, observamos a posicdo médica de nos con-
formarmos e respeitarmos a vontade do paciente emndo querer
revelar parte de seugenomaemteste genetico,mesmodiantede
justificativas cientificas que mostram vantagens em se realizar o
diagndstico molecular.
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