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SINDROMA DE BARDET-BIEDL
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A sindrome de Bardet - Biedl ¢ uma doenga rara
que se caracteriza por retinopatia pigmentar,
dismorfia das extremidades, obesidade, doenca
renal e hipogonadismo no sexo masculino.

Os autores descrevem um caso clinico tipico e
fazem um breve comentério as principais
manifestaces da doenca.
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INTRODUCAO

Em 1820 e 1822 Bardet e Biedl, citados por Amann!,
individualizaram uma entidade clinica caracterizada por
retinopatia pigmentar, polidactilia, obesidade, hipoplasia
genital e atraso mental.

Inicialmente considerada uma variante da sindroma de
Laurence- Moon, foi possivel caracterizd-la como um
quadro nosoldgico auténomo a partir da segunda metade
deste século, passando a denominar-se Sindrome de
Bardet- Biedl'.

Em 1982 Schachat ¢ Maumenee? propuseram como
critérios para o diagndstico, a presenca simultanea de pelo
menos quatro dos j4 referidos sinais cardinais.

Em 1989 Green et al3, na sequéncia do seu extenso
trabalho de investigagdo sobre esta patologia, sugeriram
que os sinais cardinais a serem considerados para o
diagnéstico deveriam ser modificados de forma a incluir a
presenga de doenga renal e a excluir o atraso mental € o
hipogonadismo, este Gltimo no caso de um doente do sexo
feminino.

Recebido para publicagdo: 10 de Dezembro de 1998

51

A CLINICAL CASE OF BARDET-BIEDL
SYNDROME

Bardet-Biedl syndrome is a rare disease
characterized by pigmentary retinopathy,
dysmorphic extremities, obesity, renal abnormalities
and hypogonadism only in men .

The authors present a typical case and made a
brief commentary about the disease’s cardinal
manifestations.

Key words : Bardet-Biedl syndrome; pathology

De etiologia desconhecida, a doenga € de transmissdo
autossémica recessiva existindo uma taxa de
consanguinidade dos progenitores de cerca de 35%2. A
investigac@o genética permitiu identificar até ao presente
os seguintes loci cromossémicos associados -
11q13,15q22.3-q23 ¢ 16q214.

E uma situagdo clinica muito pouco frequente, sendo
referidos na literatura valores de prevaléncia de 1/160 000!,
1/128 000 (5) e 1/17 5003, e afecta igualmente doentes de
ambos 0S Sexos.

A raridade desta entidade nosoldgica justifica assim a
publicagio de um caso clinico em que o diagndstico
sindromadtico foi estabelecido unicamente na idade adulta.

CASO CLINICO

M. L.N.C,, 32 anos de idade, de sexo masculino e raca
branca, solteiro, diplomado com o curso de massagista
para invisuais, que obteve ap6s concluir o décimo ano de
escolaridade.

Nasceu em Benfica do Ribatejo no distrito de Santarém,
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segundo filho de pais primos em primeiro grau, saudédveis
como a sua primeira filha.

A nascenga apresentava um dedo supranumerério em
cada um dos pés e criptorquidia bilateral.

Aos 8 anos de idade foi-lhe diagnosticada uma
retinopatia pigmentar vindo a ficar amaurético aos 23
anos.

Aos 26 anos € feito o diagnéstico de hipertenséo
arterial e de litiase vesicular.

Em Agosto de 1996 com 30 anos de idade €
internado no Servigo de Medicina 2 do H. Santarém com o
diagnéstico de crise hipertensiva, traduzida clinicamente
pelo aparecimento stibito de uma paralisia facial periférica
associada a uma presséo arterial de 280/180 mmHg. Nao
existia outra sintomatologia e ndo se encontrava medicado
com qualquer farmaco.

O exame objectivo na admiss&o, para além das alteracoes
referidas, evidenciava um doente licido, obeso (IMC de
28), eupneico, apirético e com um pulso radial de 92 p/m
regular e ritmico. Apresentava rarefacgio pilosa da face e
tronco com uma distribui¢do de acordo com o sexo € a
idade. As mucosas estavam coradas e hidratadas e ndo
existiam edemas periféricos. O exame cardiopulmonar e
abdominal era normal. N&o existia ginecomastia. Os
testiculos encontravam-se nas bolsas escrotais e eram de
pequenas dimensoes. O pénis tinha ignalmente dimensdes
reduzidas e ndo apresentava alteragGes estruturais.Nos
membros os pulsos palpavam-se de forma simétrica com a
mesma amplitude e era visivel no bordo externo do 5° dedo
de cada pé, a cicatriz linear da cirurgia efectuada para
remogdo dos dedos supranumerérios (Figuras.1 € 2). O exame
dos fundos oculares confirmou a gxisténcia de retinopatia
pigmentar. Com a excepgdo da j4 referida paralisia facial
periférica a direita, o exame neurolégico era normal.

Durante o internamento e com o objectivo de
caracterizar com maior precisdo o quadro clinico, foram

Fig. 1 - Cicatriz linear no bordo externo do 5° dedo do pé direito.

Fig. 2 - Cicatriz linear no bordo externo do 5° dedo do pé esquerdo.

realizados exames complementares de diagnéstico de que
se apresentam em seguida os resultados mais relevantes.

No quadro analitico destacava-se a existéncia de ane-
mia normocitica normocrémica com Hb de 11.6 g/dl,
retengdo azotada com ureia de 103 mg/dl e creatinina de 3.0
mg/dl, hiperlipidémia com colesterol de 271 mg/dl e
triglicéridos de 254 mg/dl, testosterona de 3.9 ng/ml (nor-
mal 2.70-17.3 ng/ml), LH 14.6 mUY/ml (normal 0-0.6 mIU/ml)
e FSH de 16 mIU/ml (normal 1.5-14). Urina tipo II com
densidade de 1015, pH 5, proteinas 1+, Hb 1+ e sedimento
sem cilindros e com raros leucécitos e hemdcias. O
ionograma, calcémia e fosfatémia, uricémia, aldosterona
sérica, prolactina, TSH, T3 e T4, proteinograma, provas
hepiticas e estudo da coagulagio eram normais.

O ECG evidenciava um padréo de repolarizag¢do precoce
e a telerradiografia de térax e o ecocardiograma modo B e
M eram normais.

A ecografia abdominal confirmou a existéncia de litfase
vesicular.

A ecografia renal evidenciou um rim esquerdo normal e
um rim direito de dimensdes francamente diminuidas com
um didmetro bipolar de 6.5 cm. Estava mantida a
diferenciac@o par€nquimo-sinusal embora se observasse
diminuigdo da espessura do parénquima (Figura 3).

O estudo ecogréfico do escroto mostrou que os dois
testiculos tinham dimensoes inferiores 4s normais, 12x 11
mm 2 direitae 30 x 11 mm a esquerda (Figura4).

Foi efectuada arteriografia renal que revelou a presenga
de artérias renais principais de calibre normal mas com
irregularidades dos seus pequenos ramos compativeis com
nefroangiosclerose. Confirmou-se a assimetria nas
dimensdes dos rins apresentando o direito contornos
bosselados (Figuras 5 e 6). Este exame auxiliar sugeria ainda
aexisténcia de aumento de volume da cépsula suprarrenal
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Fig. 3 - Ecografia renal - tria das di os rins, sendo o didmetro

bipolar do rim direito de 6.5 cm.

D. oMM 11.0MM

Fig. 4 - Ecografia testicular - testiculos de reduzidas dimensdes.

Fig. 5 - Arteriografia renal - rim direito pequeno e de contornos bosselados
com lesdes vasculares de nefroangiosclerose.

Fig. 6 - Arteriografia renal - rim esquerdo de dimendes normais e também
com lesdes de nefroangiosclerose.

direita, que nfo se confirmou com a realizagdo de TAC
abdominal.

A TAC cranio-encefélica e da sela turca mostrou a
existéncia de atrofia cortical cerebral e cerebelosa e auséncia
de lesdes hipofisarias (Figura 7).

P
Fig. 7 - TAC créneo-encefdlica - aspectos compativeis atrofia cerebral .

A valorizag@o no seu conjunto das alteragles
morfolégicas e funcionais identificadas neste doente,
cumprindo os critérios exigidos para o diagndéstico,
permitiu-nos estabelecer a existéncia da Sindroma de Bardet
-Biedl.

Obteve-se um excelente controle tensional e uma
estabilizacio da fung¢do renal instituindo terapéutica com
80 mg/dia de propanolol associado a dieta de restri¢do
proteica, lipidica e salina. Iniciou-se também nesta data a
administracdo de enantato de testosterona na dose de 250
mg/més.

Passou a ser acompanhado em consulta externa, onde
se tem mantido com a situagdo clinica relativamente
estabilizada.
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DISCUSSAO

O caso clinico que acabamos de descrever € tipico da
Sindroma de Bardet -Biedl. Trata-se provdvelmente de um
caso esporddico uma vez que a investigagio familiar, para
além da histéria de consanguinidade dos pais, ndo
evidenciou a presenga em nenhum dos familiares directos
de manifestac¢Ges relacionadas com a doenga.

Fomos conduzidos ao diagnéstico quando, na tentativa
de encontrar a causa para uma hipertensdo arterial grave
num adulto jovem, procurdmos estabelecer uma relagao
entre hipertensdo arterial, insuficiéncia renal e retinopatia
pigmentar, a dismorfia mais evidente na data de admiss&o.
A consideragio daquela hipétese levou-nos a pesquisa
sistemdtica da semiologia caracteristica da sindroma o que
nos permitiu documentar inequivocamente todos os sinais
cardinais tipicos e necessarios para cumprir os critérios de
diagndstico.

A retinopatia pigmentar é considerada critério sine qua
non e conduz tal como no nosso doente, 2 amaurose em
cerca de 90 % dos doentes até aos 30 anos?3.

O dismorfismo das extremidades encontra-se em 90 %
dos casos ¢ inclui polidactilia (60 a 70%) com envolvimento
predominante dos pés em 89 % dos doentes!:3. Estdo
também descritos casos de sindactilia e braquidactilia®.

A obesidade, sobretudo troncular é um dos achados
universais!.

Na série de Ammann! o atraso mental é descrito na
grande maioria dos doentes. Green et al, utilizando uma
metodologia mais recente, descrevem-no unicamente em
41 % dos casos ndo o considerando por isso como um dos
critérios fundamentais para o diagndstico. O
desenvolvimento mental do nosso doente é normal e estd
bem documentado pela diferenciagéo escolar que obteve.
Curiosamente os autores acima referidos, relatam a
presenga constante de maneirismos inapropriados, facto
que também pudemos observar neste caso.

O hipogonadismo é a principal anomalia endécrina
obervada na Sindrome de Bardet-Biedl encontrando-se
em 83 a 85 % dos casos e parece dever-se fundamentalmente
a uma insuficiéncia gonadal'.

Tal como na maioria dos doentes da série de Green et
al3 também o nosso apresentava valores normais de
testosterona associados a elevagdo dos niveis de LH e
FSH. O hipogenitalismo, traduzido neste caso pela reduzida
dimensdo dos testiculos, é também um achado regular na
série referida e na de Ammann'.

O envolvimento renal é descrito em mais de 90 % dos
casos3. Encontram-se alteragdes estruturais como ectasia
calicial, lobulagiio fetal, displasia quistica e redugdo da
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espessura da cortical a par de anomalias funcionais como
aminoaciddria, perda de capacidade de concentragdo da
urina e insuficiéncia renal®. No estudo de O’ Dea-D et al®,
que envolveu o seguimento de 38 doentes com a Sindroma
de Bardet-Biedl ao longo de um periodo de sete anos,
verificou-se o aparecimento de insuficiéncia renal em nove
doentes (25%) dos quais seis vieram a falecer, constituindo
75 % do total de falecidos. Os meios auxiliares de
diagnéstico utilizados no estudo do nosso doente
permitiram-nos documentar a existéncia de insuficiéncia
renal e evidenciar uma importante anomalia estrutural do
rim direito. Ndo foi possivel estabelecer com precisio a
causa da insuficiéncia renal embora se admita que possa
estar relacionada com alteragfes estruturais do parénquima,
associadas a lesdes de esclerose vascular como tem sido
descrito®°. A natureza da alteragio estrutural observada
no rim direito é também dificil de precisar, admitindo-se que
no contexto da sindroma em discuss&o, possa corresponder
com maior probabilidade a um rim hipoplésico .

Finalizamos chamando atengdo para duas
singularidades observadas neste doente. A coexisténcia
de litiase vesicular, que ndo se encontra descrita na literatura
consultada e a presenga de atrofia cerebral e cerebelosa de
que apenas encontrimos um caso € unicamente limitada
ao cerebelo!?.
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