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СИНДРОМ БАРДЕ-БИДЛЯ: КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ, ДИАГНОСТИКА И 
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Аннотация 
Введение. На настоящий момент ожирение является одной из проблем человеческой популяции. Оно 

увеличивает риск возникновения онкозаболеваний, сахарного диабета II типа, гипертонии, атеросклероза. Одной 

из причин ожирения является синдром Барде-Бидля, которому посвящена данная статья. Цель исследования — 
провести систематический обзор данных, имеющихся в современной литературе о клинической картине, 

причинах, особенностях диагностики и лечения синдрома Барде-Бидля, в целях освещения данной темы. 

Материал и методы. На основе ресурсов elibrary и pabmed.ncbi.nlm.nih.gov был проведен литературный обзор, 

в ходе которого выявлены ключевые моменты в отношении патогенеза синдрома Барде-Бидля, произведено 

разделение клинических симптомов на дополнительные и основные, изучены истории болезней, 

предоставленные упомянутыми выше электронными ресурсами. Результаты. В ходе литературного обзора был 

обобщен и интегрирован спектр данных по теме синдром Барде-Бидля. Выводы.Теоретический анализ 

литературы показывает, что данное заболевание имеет множество проявлений, которые рассмотрены достаточно 

широко. В то же время вопросы о перечне пораженных генов и их влияние на конкретные симптомы, а также 

показания к комплексному лечению остаются мало разработанными, что повышает актуальность исследований 

в данном направлении.  
Ключевые слова: наследственное заболевание, Синдром Барде-Бидля, цилиопатия, ожирение, полидактилия, 

дисфункция почек, ген BBS10  
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Abstract 
Introduction. Obesity is currently one of the problems of the human population. It increases the risk of cancer, type II 
diabetes, hypertension and atherosclerosis. One of the causes of obesity is Bardet-Biedl syndrome, which is the subject 
of this article. The aim of the study — To conduct a systematic review of the data available in the current literature on 
the clinical picture, causes, features of diagnosis and treatment of Bardet-Biedl syndrome in order to cover this topic.  
Material and methods. Based on elibrary and pabmed.ncbi.nlm.nih.gov resources, a literature review was conducted to 
identify key points regarding the pathogenesis of Bardet-Biedl syndrome, to divide clinical symptoms into additional and 
main symptoms, and to study case histories provided by the above mentioned electronic resource. Results. The literature 
review summarized and integrated the range of evidence on the topic of Bardet-Biedl syndrome. Conclusion. Theoretical 
analysis of the literature shows that this disease has many manifestations, which are considered quite widely. At the same 
time, the questions about the list of affected genes and their influence on specific symptoms, as well as indications for 
complex treatment remain poorly developed, which increases the relevance of research in this direction.  
Keywords: hereditary disease, Bardet-Biedl syndrome, ciliopathy, obesity, polydactyly, renal dysfunction, BBS10 gene. 

 
ВВЕДЕНИЕ  
На настоящий момент ожирение является одной из проблем человеческой популяции. 

Оно увеличивает риск возникновения онкозаболеваний, сахарного диабета II типа, 

гипертонии, атеросклероза. Одной из причин ожирения является синдром Барде-Бидля, 

которому посвящена данная статья. 
Цель исследования — провести систематический обзор данных, имеющихся в 

современной литературе о клинической картине, причинах, особенностях диагностики и 

лечения синдрома Барде-Бидля, в целях освещения данной темы. 
МАТЕРИАЛ И МЕТОДЫ 
На основе ресурсов elibrary и pubmed.ncbi.nlm.nih.gov был проведен литературный 

обзор, в ходе которого выявлены ключевые моменты в отношении патогенеза синдрома Барде-
Бидля, произведено разделение клинических симптомов на дополнительные и основные, 

изучены истории болезней, предоставленные упомянутым выше электронным ресурсом. 
РЕЗУЛЬТАТЫ 
Синдром Барде-Бидля. Определение. 
Синдром Барде-Бидля – это плейотропное аутосомно-рецессивное заболевание из 

группы подвижных цилиопатий. Характеризуется генетической и клинической 

гетерогенностью. В основном присущи нарушения работы мочеполового аппарата, дистрофия 

сетчатки, ожирение и полидактилия. Плейотропные эффекты вызваны дефектами генов, 

кодирующих белки, ответственные за функционирование ресничек (на данный момент с 

синдромом ассоциировано 26 генов, число которых с годами увеличивается [1]. 
 Первое упоминание об этом заболевании принадлежит английскому офтальмологу 

Д.З.Лоуренсу и американскому офтальмологу Р.С.Муну, которые в 1866г. описали семью с 

ожирением, умственными нарушениями и пигментным ретинитом [2,3]. Позже Ж.Барде и 

А.Бидль отдельно описали схожие клинические проявления наряду с постаксиальной 

полидактилией и гипогонадизмом [4]. 
Распространенность заболевания.  
Частота встречаемости BBS варьирует в зависимости от географического положения. 

Наиболее часто синдром Барде-Бидля встречается в популяциях, в которых распространены 

близкородственные браки [5]. Частота встречаемости: на острове Ньюфаундленд 1: 13 500 и 

кланах бедуинов Кувейта и Саудовской Аравии 1: 16 000, среди арабов его 

распространенность составляет 1: 65 000, среди жителей Северной Америки: 1: 140 000, 
Европы: 1: 160 000 [2]. 

Мутации в генах BBS1-BBS18 составляют 70-80% всех случаев развития синдрома 

Барде-Бидля. Частота мутаций в описанных генах различается в популяциях. Так, у пациентов 

североевропейского происхождения мутации локализованны в генах BBS1 и BBS10 (40-50%) 
в азиатской популяции -  гены BBS3 и BBS9.  

При изучении соотношений между генотипом и фенотипом было отмечено, что 

больные, имеющие мутации в гене BBS10, характеризуются выраженным прогрессирующим 

ожирением, урогенитальными аномалиями и тяжелым поражением почек. 
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Патогенез заболевания.  
Синдром Барде-Бидля относится к цилиопатиям - группе заболеваний, связанных с 

дефектами в генах BBS, кодирующих белки, регулирующие функцию ресничек. Чаще всего 

отмечаются мутации в локусах BBS1(11q13), BBS2 (16q22), BBS3 (3p13) BBS4 (15q21), также 

в литературе часто упоминается ген BSD10 (9q33). В гене BBS могут присутствовать 

различные типы мутаций, такие как: миссенс или нонсенс, сплайсинговые замены, небольшие 

делеции, грубые делеции, небольшие вставки или дупликации, грубые вставки или 

дупликации, сложные перестройки [6]. Цилии (реснички) делятся на первичные 

«неподвижные» и вторичные «подвижные». Первичные реснички участвуют в клеточной 

передаче сигналов, органогенезе, гомеостазе и ориентации плоскости деления [7]. 
Вследствие дискинезии цилий возникают нарушения в движении цереброспинальной 

жидкости, ухудшение транспорта.  
При синдроме Барде-Бидля нарушается функционирование первичных ресничек. 

Большое содержание неподвижных ресничек в различных органах и тканях (фоторецепторы, 

остеоциты, клетки почечного эпителия, остеоциты, клетки желчевыводящих и 

панкреатических протоков) и их многофункциональность объясняют вариабельность 

клинических симптомов. 
Клинические симптомы 
Наиболее часто встречаются данные симптомы (основные): изменения конечностей: 

синдактилия (8-95%), полидактилия (63-81%), брахидактилия (46-100%) ; поражение глаз: 

миопия, астигматизм, катаракта, страбизм, атрофия зрительного нерва, отек и дегенерация 

макулы (жёлтое пятно), дистрофия сетчатки; эндокринные нарушения: ожирение (72-92%), 
мужской гипогонадизм (59-98%); дисфункция почек: поликистоз, гидронефроз, аномалии 

почки (68%); снижение интеллекта (53%), задержка речевого развития (59-91%), дефекты речи 

(54-81%), задержка речевого развития, также не исключена сохранность интеллекта. 
Ожирение 
Характерным проявлением данного синдрома является ожирение. При рождении 

пациенты имеют нормальную массу тела, однако в течении первых трех лет жизни ожирение 

становится выраженным, достигая II и IV степени [8]. Механизм ожирения в основном 

основан на транспортной функции белков ББС в отношении первичных ресничек или 

плазматических мембран. Нарушение транспорта, связанное с нарушением строения циллий 

обуславливает появление лептинорезистентности. Уровень лептина в плазме крови у 

пациентов с BBS выше, чем в контрольной группе [3]. Кроме того, данное нарушение может 

спровоцировать инсулинорезистентность, т.е. сахарный диабет II типа.   
Нарушения зрения.  
Довольно рано начинается нарушения зрения. Изначально развивается никталопия, 

затем прогрессирующее снижение перефирического зрения и в конечном итоге – снижение 

цветового зрения и его остроты.  Кроме того, у больных были зарегистрированы астиматизм, 

катаракта, страбизм, атрофия зрительного нерва. Изменения электроретинограммы выявляют 

у 90% больных, однако диагностическую значимость имеют в раннеподростковом возрасте. 
Как правило, при большинстве цилиопатий поражается сетчатка: так как 

светочувствительные наружные сегменты фоторецепторов являются специализированными 

ресничками [7]. 
Гипогенитализм и аномалии мочеполового аппарата.  
Гипогенитализм и аномалии мочеполового аппарата встречаются у 59 % лиц с BBS. 

Может наблюдаться задержка появления вторичных половых признаков (этим и обусловлена 

поздняя постановка диагноза), крипторхизм, микропенис, яички малого объема, олиго- или 

аминоррея, неправильная форма матки, поликистоз яичников [2,9,10]. 
Нарушения интеллекта 
Присутствуют также нейропсихиатрические расстройства.  Признаки, связанные с 

аутизмом, поведенческие аномалии (обсессивно-компульсивное и ритуальное поведение, 

эмоциональная незрелость и лабильность, тревожность, расторможенность, гиперактивность.) 
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Также может возникнуть депрессия, когда человек осознает последствия синдрома. Белки BBS 

нормально экспрессируются в гиппокампе и мозге человека. Существует предположение, о 

роли первичных ресничек в процессе гиппокампального нейрогенеза [9]. 
  Из анамнеза: "Ребёнок начал ходить в 2 года, первые слова выговаривать в 2 года, 

заговорил фразами в 3-4 года. По характеру ребёнок спокойный, воспитывался в домашних 

условиях. В настоящее время в речевой контакт практически не вступает. Задержка 

психического развития не позволила обучаться в обычной школе" [11]. 
Поражение почек  
Патогенез заболевания почек в значительной степени неизвестен. Однако данная 

категория имеет вариацию: кортикальные и мидуллярные кисты, гипоплазия, различные 

формы дисплазией и фиброзов. Пузырно-мочеточниковый рефлюкс с пиелонефритом, 

гидронефроз, обструкция мочевого пузыря, подковообразная почка и эктопия почки. Даже при 

сохранных функциях органа у больного можно выявить разнообразные патологии: кисты, 

диффузную и локальную гипоплазию кортикального слоя [12]. 
Нарушения строения и функций почек, сочетаемое с ожирением, являются причиной 

артериальной гипертензии. Повышенное артериальное давление встречается у 66% пациентов.  
Постаксиальная полидактилия 
Постаксиальная полидактилия встречается довольно часто (63-81%). Гены BBS 

взаимодействуют с генами группы SHH, участвующих в формировании конечностей. 

Нарушение взаимодействия этих генов (нарушения функции BBS) приводит к полидактилии, 

как дефекту формирования конечности.  У большинства пациентов полностью сформирована 

дополнительный палец на латеральной границе стопы или кисти. Полидактилия может 

присутствовать на всех четырех конечностях (21%), только на кистях (8%) или только на 

стопах (21%) [13]. 
Дополнительные клинические симптомы  
Наименее часто встречаются данные патологии: эндокринные нарушения: низкий рост, 

гиперхолетеринемия, несахарный диабет, женский гипогонадизм, сахарный диабет II типа; 

атаксия или нарушения координации (40-86%); неврологические нарушения: аносмия или 

гипосмия (60%); аномалии зубов (51%): тесно посаженные зубы, гиподонтия, короткие корни 
зубов, высоко поднятое нёбо, неправильный прикус, микродонтия. 

А также фиброз печени, врожденные пороки сердца (7%), полиурия, легкая 

спастичность, особенно нижних конечностей, заболевания желудочно-кишечного тракта 

(болезнь Гиршпрунга, целиакия, воспалительные заболевания кишечника). 
Диагностика Синдрома Барде-Бидля  
Трудности ранней диагностики синдрома Барде-Бидля заключаются в: постепенном 

проявлении клинических признаков, высокой фенотипической вариабельности признаков, 

фенотипическом совпадении с другими цилиопатиями (синдром Сениора-Локена, синдром 

Альстрема). Клинический диагноз ББС основывается на модифицированных диагностических 

критериях Билса, которые требуют наличия четырех первичных признаков или трех 

первичных признаков плюс двух вторичных признаков. Однако, существуют случаи, не 

отвечающие данному критерию. Диагноз в них ставится за счёт подтверждения мутации в 

генах группы BBS. Одним из оптимальных методов является ПЭС - полноэкранное 

секвенирование [15]. Оно основано на оценке всех кодирующих последовательностей генома 

[14,16]. 
В Клиническом регистре исследований синдрома Барде-Бидля (CRIBBS) средний 

возраст постановки диагноза составляет 5 лет, однако не исключено и более позднее 

диагностирование [17]. 
Лечение при Синдроме Барде-Бидля. 
На данный момент целенаправленного комплексного лечения данного синдрома не 

существует, остается только симптоматическое. Учитывая неоднородность фенотипических 

проявлений, необходим мультидисциплинарный подход.  
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Нарушения зрения являются необратимым процессом, поэтому применяется развитие 

навыков самообслуживания при полной потере зрения, обучение чтению по шрифту Брайля, 

психологическая работа. Использование при появлении светобоязни использование 

солнцезащитных тонированных очков [18]. На данный момент проходят исследования 

субретинальной терапии для восстановления электрической функции колбочек [19]. 

Некоторые когнитивные нарушения и ЗПР корректируются специалистами логопедами-
деффектологами, физиотерапевтами. Контроль ожирения также важен для сохранения 
здоровья пациента. Для его замедления применяются различные корректирующие диеты [20]. 

Не стоит забывать и о психологической помощи пациентам, узнавшим свой диагноз для 

профилактики депрессионных состояний. 
ОБСУЖДЕНИЕ 
На основе изученных материалов можно сделать вывод о том, что синдром Барде-Бидля 

встречается крайне редко, и люди с данным заболеванием разбросаны по всему миру, что 

затрудняет своевременное диагностирование и лечение патологии. Изучение синдрома имеет 

значение в педиатрической практике, в случаях раннего ожирения с нарушениями зрения или 

работы мочеполового аппарата. Для практикующего врача важно иметь представление о 

синдроме Барде-Бидля для своевременного выявления заболевания и планирования 

дальнейшей тактики лечения для повышения качества жизни пациентов. 
ВЫВОДЫ 
1. В современной литературе описано множество различных по клинической картине 

случаев проявления синдрома Барде-Бидля. 
2. Основные клинические признаки связаны с работой мочеполового аппарата, нервной 

системы, а также некоторыми пороками развития. 
3. До сих пор не выявлен полный перечень пораженных генов, а в литературе редко 

встречаются методы ранней диагностики и методы несимптоматического лечения. 
4. Не существует специфической комплексной терапии. 
5. Основным методом лечения пациентов является поддерживающая терапия. 
6 Таким образом, существует актуальность исследований различного профиля в данном 

направлении.  
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ЧАСТОТА ВСТРЕЧАЕМОСТИ ПЕРВИЧНОЙ ЦИЛИАРНОЙ ДИСКИНЕЗИИ СРЕДИ 

НОВОРОЖДЕННЫХ В СВЕРДЛОВСКОЙ ОБЛАСТИ ЗА 2019-2023 ГОДА: АНАЛИЗ 

СЛУЧАЕВ И ФАКТОРОВ РИСКА 
Халилова Телли Видади кызы, Алиева Шарабаны Тарел кызы, Катырева Юлия Евгеньевна  
Кафедра медицинской биологии и генетики  
ФГБОУ ВО «Уральский государственный медицинский университет» Минздрава России  
Екатеринбург, Россия 
Аннотация 
Введение. Первичная цилиарная дискинезия (ПЦД) вызвана дефектом ресничек в дыхательных путях, а 

генетические варианты, вызывающие ПЦД, могут быть разнообразными и наследоваться как аутосомно-
рецессивные, аутосомно-доминантные или Х-сцепленные заболевания. Цель исследования – провести 

литературный обзор о таком заболевании,  как первичная цилиарная дискинезия у детей и структурный анализ 

заболеваемости в Свердловской области за 2019-2023 года. Материал и методы. Проведен анализ 

заболеваемости ПЦД в Свердловской области и выявлены клинические признаки, генетические тесты и 

обследования, необходимые для точной диагностики этого заболевания. Необходим комплексный подход, 

включающий клинические данные, генетические и инструментальные исследования, для подтверждения 

диагноза ПЦД. Результаты. В Свердловской области за 2019-2023 года родилось тринадцать детей с 

установленным диагнозом, что соответствует среднестатистическим данным согласно исследованиям. Выводы. 
Статистика по заболеваемости врожденной цилиарной дискинезии в Свердловской области указывает на 

возможное превышение среднего уровня в других регионах, требуется дополнительное исследование для 

выявления причин и организации профилактических мероприятий для снижения риска заболевания. 
Ключевые слова: первичная цилиарная дискинезия, структура заболевания, генетика 
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