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Qu'est-ce que le SBB?

Le syndrome Bardet-Biedl (SBB) est une ciliopathie
rare découlant de variants génétiques présents
dans la famille de genes du SBB. Cette maladie
génétique hétérogeéne se manifeste par une variété de
symptomes qui évoluent au fil du temps, y compris™ :
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Caractéristiques cliniques courantes du SBB?

| Prévalence :

Les estimations de prévalence peuvent augmenter
a mesure que les professionnels de la santé

découvrent les caractéristiques cliniques du SBB
et demandent des analyses génétiques pour aider
au diagnostic clinique’2.

Hyperphagie*
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Obésité
Obésité sévere
précoce

59 %
Anomalies
génitales

Les pourcentages représentent la fréquence de la présence des caractéristiques chez les individus ayant regu

un diagnostic de SBB.
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Comment diagnostique-t-on le SBB?

Plus de 20 geénes associés au SBB sont présents dans la voie du récepteur de la mélanocortine de type 4
(MC4R)"?%12 Des analyses génétiques peuvent aider a fournir davantage de renseignements diagnostiques
et peuvent confirmer un diagnostic clinique'.

Les critéres suivants ont été utilisés pour aider a diagnostiquer le SBB. Selon
ces critéres, le diagnostic est fondé sur la présence d’'une combinaison de

caractéristiques’'.

Caractéristiques

courantes

» Dystrophie des batonnets
et cones

» Polydactylie

* Obésité

« Anomalies génitales

 Anomalies rénales

» Troubles d'apprentissage

Autres caractéristiques

* Refard de développement du
langage ou troubles du langage

* Retard développemental
« Diabéte
» Anomalies dentaires

« Hypertrophie de ventricule gauche
ou maladie cardiaque congénitale

« Spasticité légere (principalement les
membres inférieurs)

« Brachydactylie ou syndactylie

» Strabisme, cataractes ou astigmatisme

« Ataxie ou mauvaise coordination

» Fibrose hépatique

» Anosmie ou hyposmie
« Polyurie ou polydipsie

Les patients atteints du SBB sont traités et suivis selon les symptomes individuel'?

Le SBB a un phénotype trés variable avec des caractéristiques courantes qui évoluent

au fil du temps'3151

Polydactylie post-axiale?3171?
(63 % 3 81 %)

Anomalies rénales?'3:2°
(52 %)

Obésité3+1
(72 % & 86 %)

Déficience cognitive' '
(> 50 %)

Déficience visuelle'?
(93 %)

Premiéres années de vie

(0 a5 ans)

Doigts supplémentaires
(post-axial)

Généralement retirés
chirurgicalement

Petites enfance

(> 5 ans)

Malformations
anatomiques

Maladies rénales
progressives

Polyurie/
Polydipsie

Poids normal a la
naissance

Gain de poids rapide
Recherche de nourriture
inhabituelle

Obésité grave
Persistance de
I'hyperphagie

Retard développemental

Troubles d'apprentissage

)
)
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Cécité nocturne

Perte de vision progressive>
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Obésité en présence du SBB

«'obésité peut débuter dans I'enfance et peut s'aggraver avec |I'age?

«'obésité peut avoir des effets néfastes sur la santé a long terme en raison de son association
avec la morbidité, la stigmatisation sociale, et la diminution de la qualité de vie??

«'hyperphagie peut mener a l'obésité chez les patients atteints du SBB*23

L'hyperphagie est généralement caractérisée par ce qui suit:*2*

(_\\’b Faim insatiable
| «Faim intense et de longue durée
J g

«Temps plus long pour atteindre la satiété
«Durée plus courte de la satiété

Envie excessive de manger
«Séverement préoccupé par la nourriture
«Comportements persistants de recherche de nourriture (p. ex., voler de la
nourriture, manger la nuit, manger de la nourriture provenant des poubelles)

<@ Détresse et troubles fonctionnels si on refuse de donner de la nourriture
X
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Indice de masse corporelle (IMC) moyen des patients atteints de SBB par dge?®
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Figure adaptée avec la permission de 'Institut de recherche clinique Marshfield, le département de recherche de
Marshfield Clinic Health System.
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