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Resumo 

Introdução: A síndrome de Berardinelli-Seip caracteriza-se por ser uma doença rara que atualmente é encontrado no mundo cerca de um caso para 10 milhões de pessoas. Objetivo: Verificar o perfil dos pacientes acometidos pela Síndrome de Berardinelli na Associação dos Pais e Portadores da Síndrome de Berardinelli do Estado do Rio Grande do Norte (ASPOSBERN). Metodologia: Estudo descritivo que utilizou instrumento auto-aplicativo para avaliar características socioeconômicas, individuais, familiares e da doença em 15 portadores da síndrome de Berardinelli-Seip da ASPOSBERN, a coleta de dados foi realizada no local por uma entrevistadora previamente treinada. Para análise dos dados foi utilizado o programa SPSS 13.0. Resultados: Através da análise dos dados observa-se que a média da idade foi de 22 anos (1- 46 anos de idade), 60,0% do sexo masculino, 26,8% classificados como muito baixo peso, 73,3% apresentaram consangüinidade na família e 73,3% renda entre 1-5 salários mínimos. Com relação às características da doença, constatou-se que: 60,0% apresentaram alta estatura, 86,7% mãos e pés grandes, 66,7% pele seca, 100,0% dilatação de veias superiores, 93,3% ausência de gordura corporal, 80,0% apetite voraz e envelhecimento precoce e 73,3% portadores relataram possuir hiper-hidrose e diabetes. Conclusão: Os resultados mostram a necessidade de conhecimento sobre essa doença rara, facilitando o diagnóstico desta síndrome, prevenindo suas complicações e oportunizando maior qualidade de vida aos seus portadores.
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