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BBS - einfach erklart

BBS ist die Abklirzung fir Bardet-BiedI-
Syndrom. Ein Syndrom ist eine Erkran-
kung, bei der mehrere Symptome
(Krankheitsbilder) zusammen auftreten.
Die Arzte Dr. Bardet und Dr. Bied|
haben die Erkrankung 1920 als erste
beschrieben. Daher heiBt die Erkrankung
Bardet-Biedl-Syndrom, kurz BBS.

BBS ist eine erblich bedingte Erkrankung.
Man nennt sie auch genetische Erkran-
kung. Die Eltern vererben sie an ihr Kind,
manchmal auch an mehrere Kinder.

Die Eltern haben selber in der Regel kein
BBS. BBS hat man von Geburt an.

Oft dauert es sehr lange, bis ein Arzt BBS
feststellt, manchmal viele Jahre.

BBS kann nur durch einen Bluttest sicher
festgestellt (diagnostiziert) werden.

Im Blut werden die Gene untersucht.



Was ist ein Gen?

Gene sind so klein, dass man sie nicht
sehen kann. Gene sind in jeder Zelle des
Korpers. Gene bestimmen, wie sich ein
Kdérper entwickelt. Gene bestimmen, ob
alles im Korper richtig funktioniert.

Bei BBS kdnnen verschiedene Gene be-
troffen sein. Man kennt tGber 20 BBS-Gene.
Daher gibt es verschiedene Namen, z. B.
BBS 1, BBS 2, BBS 10... Das hangt davon
ab, welches Gen betroffen ist.

Menschen mit BBS kdénnen viele verschie-
dene Krankheitsbilder haben. Jeder Betrof-
fene hat mehrere Krankheitsbilder. Aber ein
Betroffener hat nicht alle Krankheitsbilder!
Fast alle Menschen mit BBS haben diese
Krankheitsbilder:
¢ die Sehstorung Retinitis Pigmentosa (RP)
o Adipositas (Ubergewicht)

e Polydaktylie (zu viele Finger oder Zehen)
oder Brachydaktylie (kurze Finger)

Viele Menschen mit BBS haben zusatzlich

diese Krankheitsbilder:

¢ Eine verzogerte Entwicklungg

e Unterentwicklung der Geschlechts-
organe (Hypogenitalismus)

¢ Nierenerkrankungen

Menschen mit BBS kdnnen noch viele an-
dere Krankheitsbilder haben. Manche Krank-
heitsbilder sind schon bei der Geburt da,

z. B. zu viele Finger. Manche Krankheits-
bilder tauchen erst spater auf, z. B.

Retinitis pigmentosa.



Was ist Retinitis
Pigmentosa? aokirzung: RP

Retinitis pigmentosa ist eine Sehstorung,
bei der die Netzhaut im Auge nach und
nach abstirbt. Meistens beginnt sie im Klein-
kindalter. Das Sehen wird immer schlechter.
Zuerst besteht eine Nachtblindheit.
Die Betroffenen kénnen im Dunkeln oder
in der Dammerung schlecht sehen. Viele
werden sehr schnell geblendet, wenn es
heller wird oder wenn die Sonne scheint.
Das Farbsehen ist eingeschrankt. Viele
sehen nur noch Grautdne. Das Gesichts-
feld ist eingeschrankt. Das heiB3t, man
sieht nicht mehr alles um einen herum. Man
sieht nur noch einen Ausschnitt. Dieser Aus-
schnitt wird immer kleiner. Das nennt man
auch Tunnelblick. Man sieht wie durch
einen Tunnel. Viele Betroffene werden blind.

Die RP wird meist von weiteren
Sehstérungen begleitet. Zum Beispiel:

e Kurzsichtigkeit (Myopie)

Schielen (Strabismus)

Augenzittern (Nystagmus)
Hornhautverkrimmung (Astigmatismus)

Sl Uber den PRO RETINA |
— Beratungsfinder gelangen Sie
L}:,J'f 1z lhrem Ansprechpartner.
iy Einfach QR-Code mit dem
B F- Smartphone scannen.




Was ist Adipositas?

Adipositas bedeutet Ubergewicht.
Menschen mit BBS haben meist kein
Gefuhl dafur, wann sie satt sind.
Deswegen essen sie immer weiter.
Fir Menschen mit BBS ist es daher
sehr schwer, das Gewicht zu halten.
Die meisten sind Ubergewichtig.
Manche schon als Baby, manche erst
spater.

Was ist Polydaktylie
und Brachydaktylie?

Polydaktylie bedeutet

iiberzahlige Finger oder Zehen.
Viele Betroffene haben bei der

Geburt einen 6. Finger oder einen

6. Zeh. Davon kann eine Hand/ein FufBB
betroffen sein oder auch beide.
Meistens werden die Uberzahligen
Finger oder Zehen bei den kleinen
Kindern in einer Operation entfernt.

Brachydaktylie bedeutet

verkiirzte Finger oder Zehen.

Die Betroffenen haben kleinere Finger
oder Zehen als andere Menschen.



Was ist Entwicklungs-
verzogerung?

Entwicklungsverzégerung heiB3t, dass
sich Kinder mit BBS langsamer und oft
auch anders entwickeln als andere Kinder.
Das kann viele Bereiche betreffen.

Die Betroffenen spiren das auch
als Jugendliche und Erwachsene.
Das Lernen fdllt ihnen schwerer als
anderen. Das Sprechenlernen fallt
ihnen schwerer. Der Umgang mit an-
deren Menschen fallt ihnen schwerer.
Sie haben oft Angst, besonders wenn
etwas neu ist. Es schaffen nicht alle
einen Schulabschluss und eine Ausbil-
dung. Viele wohnen und arbeiten in
besonderen Einrichtungen.

Was ist
Hypogenitalismus?

Hypogenitalismus bedeutet Auffallig-
keiten an den Geschlechtsorganen.
Die Geschlechtsorgane sind kleiner oder
entwickeln sich anders als bei anderen.
Manchmal ist eine Operation notwendig.
Bei vielen setzt die Pubertat spater ein.
Bei manchen kommt die Pubertat gar
nicht von alleine. Die brauchen dann
Medikamente.



Was sind Nieren-
erkrankungen?

Die Nieren reinigen das Blut von
Giftstoffen. Die Nieren regulieren auch
noch viele andere Kdérperfunktionen, zum
Beispiel den Blutdruck. Sie sind also sehr
wichtig fur den Koérper.

Bei BBS sind die Nieren haufig auf-
fallig. Sie sind zum Beispiel zu klein
oder haben Zysten. Zysten sind Blasen,
die mit einer FlUssigkeit geflllt sind.

Wenn die Nieren nicht mehr richtig
funktionieren, bleiben Giftstoffe im Kdrper.
Die Betroffenen missen dann Medika-
mente nehmen. In manchen Fallen muss
eine Maschine die Blutreinigung Uber-
nehmen. Das nennt man Dialyse. Diese
Menschen warten dann oft viele Jahre
auf eine Nierentransplantation. Trans-
plantation bedeutet, dass sie in einer
Operation die Niere eines anderen Men-
schen bekommen. Diese neue Niere kann
dann das Blut wieder selber reinigen.

Es gibt noch viele andere Krankheits-
bilder, die bei BBS vorkommen kdénnen.
Die sind aber seltener. Dazu gehdren zum
Beispiel Auffalligkeiten

e am Darm e an der Leber

e am Herz e an der Haut

e an der e beim Schlafen
Wirbelsaule e beim Riechen

e an den Zahnen e an den Ohren

e in der e beim Blutdruck

Bewegung e beim Wachstum
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