
سندرم باردت بیدل

Bardet-Biedl Syndrome

سپیده باستانی ،)متخصص ژنتیک مولکولی(دکتر روشنک سامبرانی ،)دانشجوي ژنتیک مولکولی(شاهین اسعدي 
)دانشجوي کارشناسی ارشد ژنتیک(وقار اکبرپور ،)کارشناس ارشد بیوشیمی(

)Molecular Geneticist(شاهین اسعدي : نگارنده مسئول

این . گذاردمیتأثیرهاي بدن یک اختلال ژنتیکی کلیوپاتیک انسانی است که در بسیاري از سیستم،بیدلباردتسندرم 
.شودمیهیپوگنادیسم و در برخی موارد نارسایی کلیه مشخص ،داکتیلیپلی،رتینیت پیگمانتوزا،با چاقیعمدتاًاختلال 



صورتبهشبکیه چشم)ايمیلهمخروطی و هايسلول(محرك نور هايسلولبیدل در درجه اول با اختلال در باردتسندرم 
.شودمیمشخص هاسلولدیستروفی کانراد 

تجمع یافته و مشکلاتی در یادگیري شخص مبتلا سینهونامتناسب در ناحیه شکم طوربهچربی ،همچنین در این بیماري
بیدل باردتممکن است بدتر شود و منجر به کوري شخص مبتلا به سندرم ،اختلالات بصري با مرور زمان. گرددمیایجاد 
و در برخی موارد منجر به اختلال شدید روانی در اینیابدمیمشکلات یادگیري افزایش ،با از دست دادن حس بینایی. گردد
توجهیقابلبیدل همپوشانی باردتسندرم . کندمیبیدل از الگوي توارثی اتوزومال مغلوب پیروي باردتسندرم . شودمیافراد 

یک نوع اختلال در باهم در واقع در گذشته این اختلالات،؛دهدمیمون نشان ل ژنتیکی دیگر بنام سندرم لورنسبا یک اختلا
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بیدل باردتممکن است بدتر شود و منجر به کوري شخص مبتلا به سندرم ،اختلالات بصري با مرور زمان. گرددمیایجاد 
و در برخی موارد منجر به اختلال شدید روانی در اینیابدمیمشکلات یادگیري افزایش ،با از دست دادن حس بینایی. گردد
توجهیقابلبیدل همپوشانی باردتسندرم . کندمیبیدل از الگوي توارثی اتوزومال مغلوب پیروي باردتسندرم . شودمیافراد 

یک نوع اختلال در باهم در واقع در گذشته این اختلالات،؛دهدمیمون نشان ل ژنتیکی دیگر بنام سندرم لورنسبا یک اختلا

صورتبهشبکیه چشم)ايمیلهمخروطی و هايسلول(محرك نور هايسلولبیدل در درجه اول با اختلال در باردتسندرم 
.شودمیمشخص هاسلولدیستروفی کانراد 

تجمع یافته و مشکلاتی در یادگیري شخص مبتلا سینهونامتناسب در ناحیه شکم طوربهچربی ،همچنین در این بیماري
بیدل باردتممکن است بدتر شود و منجر به کوري شخص مبتلا به سندرم ،اختلالات بصري با مرور زمان. گرددمیایجاد 
و در برخی موارد منجر به اختلال شدید روانی در اینیابدمیمشکلات یادگیري افزایش ،با از دست دادن حس بینایی. گردد
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یک نوع اختلال در باهم در واقع در گذشته این اختلالات،؛دهدمیمون نشان ل ژنتیکی دیگر بنام سندرم لورنسبا یک اختلا



مولکولی این دو اختلال از هم تفکیک شدند و شناسیزیستت ت بیدل اما با پیشرفدبنام سندرم لورنس بارشدمینظر گرفته 
.ارجاع داده شدند،جداگانهصورتبه

جهش در ژن مرتبط با ،نوبالینی سندرم لورنس موهايیافتهتحقیقات اخیر نشان داده است که برخی از افراد با حالبااین
یک اختلال در عنوانبهبنابراین این کشف باعث شده است تا ژنتیکدانان این دو اختلال را ،اندداشتهبیدل را باردتسندرم 

.نظر بگیرند

بیدلباردتسندرم هاينشانهعلائم و 

شدت ،علاوه بر این،بیدل حتی در میان افراد درون یک خانواده تا حد زیادي متفاوت استباردتسندرم هاينشانهعلائم و 
به اختلال دیستروفی توانمیبیدل باردتاصلی سندرم هايویژگیاز . علائم خاص نیز ممکن است تا حد زیادي متفاوت باشد

.اختلالات کلیه و مشکلات یادگیري اشاره کرد،چاقی مفرط،در دست و پاداکتیلیپلی،شبکیه چشمهايسلولراد در کان



اساس آن شبکیه داراي غشاء حساس به نور است که بر. اختلال در عملکرد شبکیه چشم استراد شکلی از دیستروفی کان
گیرنده عمل عنوانبههستند که ايمیلهدر شبکیه چشم به شکل مخروطی یاهاسلول. شودمیتصاویر در پشت چشم متمرکز 

دنکنمیترجمه ،موردنظرنور دریافتی را به تصویر عصبی اینهايتکانهعصبی ارسال و هايتکانهو نور دریافتی را به کنندمی
و باعث از دست دادن حس بینایی )راددیستروفی کان(یابندمیزوال ،تدریجبهعصبی هايتکانهبیدل این باردتکه در سندرم 

،ت بیدلدسال پس از ابتلاي شخص به سندرم بار8تا 7ممکن است ،راددیستروفی کانهاينشانه. شودمیدر شخص مبتلا 
اختلال دید در نور کم یا عدم توانایی بینایی در مناطق تاریک ،ت بیدلدآشکار گردد که در پی آن شخص مبتلا به سندرم بار

ل بینایی در میان افراد پیشرفت و درجه اختلا. شخص مبتلا بینایی خود را از دست خواهد دادتدریجبهرا خواهد داشت و 
در برخی موارد انحطاط شبکیه ممکن است دوره مشخصه رتینیت پیگمانتوزا را دنبال کند که همراه با متفاوت است؛،مبتلا
.رنگ خواهد بودتشخیصو یا از دست دادن توانایی کوريشب



و غیراراديصورتبهحرکت سریع چشم ،)استرابیسموس(لوچی چشم علائم دیگري مانند در این سندرم ممکن است 
و آسیب به عصب بینایی که اغلب با افزایش فشار درون چشم )مرواریدآب(کدر شدن عدسی چشم ،)نیستاگموس(غیرطبیعی

.مشاهده گردد،همراه است)گلوکوم(



در نزدیکی انگشت هادستداکتیلی یا حضور انگشتان اضافی در پلی،ت بیدلداز افراد مبتلا به سندرم بار%70در حدود 
ممکن ،پاودستو همچنین چسبندگی انگشتی میان انگشتان شودمیمشاهده ،و در پاها در نزدیکی انگشت پنجمکوچک

وار شدن قهقوس و یا گسترده و صاف و یا حلکوتاه با حالت صورتبهبعلاوه ممکن است انگشتان دست و پا است رخ دهد،
.دیده شودانگشت کوچک دست نیز





توزیع نامناسب چربی بدن در ناحیه شکم و سینه است که منجر به چاقی ،ت بیدلدیکی دیگر از علائم رایج در سندرم بار
وزنشان طبیعی است اما افزایش وزن در سال اول زندگی ،ت بیدل در هنگام تولددافراد مبتلا به سندرم بار.شودمیمفرط 
.شودمیآشکار 

،این سندرمدراولیههايگزارشدر . بیدل رایج استباردتمشکلات یادگیري خفیف تا متوسط در افراد مبتلا به سندرم 
اما مطالعات اخیر نشان داده است که تنها تعداد محدودي از ،ذهنی نسبت داده شدماندگیعقبیادگیري به هايناتوانی

هستند که این افراد در مشکلات یادگیري نیز بسیار توجهیقابلداراي ضریب هوشی پایین ،بیدلباردتمبتلایان سندرم 
.را تجربه کننددر رسیدن به نقاط عطف رشد تأخیرممکن است ،بیدلباردتافراد مبتلا به سندرم . باشندمیتوجهقابل



ردان مبتلا بهاختلال مازاد در م. همراه است)هیپوگنادیسم(بیدل با کاهش عملکرد غدد جنسی بیضه در مردان باردتسندرم 
در رسیدن به سن تأخیرو و فرود به داخل کیسه بیضههابیضهشکسته شدن ،تناسلی کوچکشامل آلتبیدلباردتسندرم 

هايلولهممکن است داراي اختلالات ادراري تناسلی و عدم توسعه بیدلباردتزنان مبتلا به سندرم . باشدمیبلوغ یا عدم بلوغ 
،)آترزي(تنگی نسبی یا کامل مهبل واژن ،و همچنین دوبلکسی رحمو عدم توسعه رحم و تخمدان باشند)هیپوپلازي(فالوپ 
عدم وجود سوراخ واژن یا ،بین مثانه و واژنغیرطبیعیهايگذرگاه،از مایعات اضافی آبکی در رحم و واژنايمجموعهترشح 

.قاعدگی در برخی زنان گزارش شده استهاينظمیبیسوراخ مجراي ادراري و 



دیده شود هاکلیهتوسعه ساختاري یا عملکردي درهايناهنجاريبیدل ممکن است باردتدر برخی از افراد مبتلا به سندرم 
در برخی موارد . گرددمی)پیلونفریت(و یا التهاب کلیه و لگن)هیدرونفروز(هاکلیهادرار در غیرطبیعیکه منجر به تجمع 

.بسیار شدید باشد که به دیالیز یا حتی پیوند کلیه منجر شودتواندمیاختلالات کلیه 





کودکان مبتلا . را تجربه کنندگفتندر صحبت یا اختلال در سخنتأخیرممکن است ،بیدلباردتکودکان مبتلا به سندرم 
براي مثال ممکن است این کودکان در تولید آوا براي صحبت با دایی با تن بالا اما بیان ضعیف داشته باشند؛ممکن است ص

ند داشت و حذف صامت در توانایی تولید صامت جایگزین در آغاز کلمه را نخواهواقعدرو شوندتلفن یا موبایل دچار مشکل 
.پایان کلمه را خواهند داشت

،اضطراببیدل ممکن استباردتبه سندرم افراد مبتلا است؛شدهگزارشبیدل نیز باردتاختلال رفتاري در سندرم 
تیسم برخی از افراد ممکن است علائمی مانند بیماري او. را نشان دهند)OCD(اختلالات خلقی و اختلالات وسواس ،افسردگی

.را نشان دهند

عدم حفظ تعادل بدن و در نتیجه راه ،)آبنوسمی(از دست دادن حس بویایی ،بالافشارخونبا تواندمی،بیدلباردتسندرم 
اختلالات دندانی یا ،از دست دادن حس شنوایی،عفونت مزمن گوش میانیمانندعلائمی . نیز همراه باشدغیرطبیعیرفتن 



هاياندامبودن موقعیت غیرطبیعی،مادرزادي قلبهايناهنجاري،آسم،)فیبروز کبدي(زخم شدن کبد ،هادندانبدفرمی
.بیدل رواج داردباردتکمتر در سندرم ،داخلی و دیابت

بیدلباردتژنتیک مولکولی سندرم 

در یافتهجهشسه ژن کهدهدمیرخ غیرجنسیکروموزوم 11در )BBS(ژن معیوب12بیدل در انسان توسطباردتسندرم 
بیدل به باردتسندرم ژن معیوب درترینشایع. دنکنمینمایانمشهودترین حالت این اختلال را،غیرجنسیسه کروموزوم 



این ژن در . ستمستقر ا11q13.2صورتبه11که در بازوي بلند کروموزوم شماره است BBS1ژن دلیل جهش در 
. بیدل انسانی دخالت داردباردتدرصد از موارد سندرم 30

صورتبه16است که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS2ژن ،بیدلباردتدومین ژن معیوب شایع در سندرم 
16q21ستمستقر ا.

بصورت 15که در بازوي بلند کروموزوم شماره باشدمیBBS4ژن ،بیدلباردتسومین ژن معیوب شایع در سندرم 
15q22.3-q23مستقر است .

این ژن در . ستمستقر ا11q13.2صورتبه11که در بازوي بلند کروموزوم شماره است BBS1ژن دلیل جهش در 
. بیدل انسانی دخالت داردباردتدرصد از موارد سندرم 30

صورتبه16است که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS2ژن ،بیدلباردتدومین ژن معیوب شایع در سندرم 
16q21ستمستقر ا.

بصورت 15که در بازوي بلند کروموزوم شماره باشدمیBBS4ژن ،بیدلباردتسومین ژن معیوب شایع در سندرم 
15q22.3-q23مستقر است .

این ژن در . ستمستقر ا11q13.2صورتبه11که در بازوي بلند کروموزوم شماره است BBS1ژن دلیل جهش در 
. بیدل انسانی دخالت داردباردتدرصد از موارد سندرم 30

صورتبه16است که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS2ژن ،بیدلباردتدومین ژن معیوب شایع در سندرم 
16q21ستمستقر ا.

بصورت 15که در بازوي بلند کروموزوم شماره باشدمیBBS4ژن ،بیدلباردتسومین ژن معیوب شایع در سندرم 
15q22.3-q23مستقر است .



: ازدعبارتنبیدل باردتشایع دیگر در سندرم هايژن

. مستقر است3p12-q13بصورت 3که در بازوهاي بلند و کوتاه کروموزوم شماره BBS3ژن 

. مستقر است2q31بصورت 2که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS5ژن 

: ازدعبارتنبیدل باردتشایع دیگر در سندرم هايژن

. مستقر است3p12-q13بصورت 3که در بازوهاي بلند و کوتاه کروموزوم شماره BBS3ژن 

. مستقر است2q31بصورت 2که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS5ژن 

: ازدعبارتنبیدل باردتشایع دیگر در سندرم هايژن

. مستقر است3p12-q13بصورت 3که در بازوهاي بلند و کوتاه کروموزوم شماره BBS3ژن 

. مستقر است2q31بصورت 2که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS5ژن 



. مستقر است20p12بصورت 20که در بازوي کوتاه کروموزوم شماره BBS6ژن 

. واقع شده است4q27بصورت 4که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS7ژن 

. واقع شده است14q32.12بصورت 14که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS8ژن 

. مستقر است20p12بصورت 20که در بازوي کوتاه کروموزوم شماره BBS6ژن 

. واقع شده است4q27بصورت 4که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS7ژن 

. واقع شده است14q32.12بصورت 14که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS8ژن 

. مستقر است20p12بصورت 20که در بازوي کوتاه کروموزوم شماره BBS6ژن 

. واقع شده است4q27بصورت 4که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS7ژن 

. واقع شده است14q32.12بصورت 14که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS8ژن 



. واقع شده است7p14.3بصورت 7که در بازوي کوتاه کروموزوم شماره BBS9ژن 

. مستقر است12q21.2بصورت 12که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS10ژن 

. واقع شده است9q31.2-q34.1بصورت 9که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS11ژن 

. واقع شده است7p14.3بصورت 7که در بازوي کوتاه کروموزوم شماره BBS9ژن 

. مستقر است12q21.2بصورت 12که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS10ژن 

. واقع شده است9q31.2-q34.1بصورت 9که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS11ژن 

. واقع شده است7p14.3بصورت 7که در بازوي کوتاه کروموزوم شماره BBS9ژن 

. مستقر است12q21.2بصورت 12که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS10ژن 

. واقع شده است9q31.2-q34.1بصورت 9که در بازوي بلند کروموزوم شماره BBS11ژن 



. واقع شده است4q27بصورت 4که در روي بازوي بلند کروموزوم شماره BBS12ژن 

ژن 12بیدل به دلیل جهش در یکی از این باردتامل ژنتیکی سندرم ودرصد از ع30تا 20که اندکردهمحققان تعیین 
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بیدلباردتپاتوفیزیولوژي سندرم 

هاآناز هرکداممسئول توسعه محصول پروتئینی خاصی هستند که جهش در هرکدام،بیدلباردتمرتبط با سندرم هايژن
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. هستندموردنیازسلول



بیدلباردتفرکانس سندرم 

. رسدمیاتوزومال مغلوب به ارث صورتبهکه دهدمیقرار تأثیرمردان و زنان را به یک میزان تحتبیدل باردتسندرم 
باردتفرکانس سندرم ،آمریکاوبطوریکه در جمعیت شمال اروپا ؛در مناطق مختلف جهان متفاوت استفرکانس این سندرم 

13500در 1در جمعیت کویت ،استتولد 160000در 1در سوئد فرکانس این اختلال ،باشدمی100000در 1بیدل 

1920بیدل در سال باردتاین اختلال نخستین بار توسط دکتر . باشدمیتولد 17500در 1تولد و در جمعیت نیوفاندلند 

1865اولین بار در سال ،بیدل استباردتسندرم لورنس موون که برخی از محققان معتقدند همان سندرم . گزارش گردید

. توسط دکتر لورنس و موون گزارش گردید



بیدلباردتتشخیص سندرم 

مشکلات مشخصه مانندهايیافتهارزیابی کامل بالینی و تشخیص اساسبر،در دوران کودکیمعمولاًبیدل باردتسندرم 
به با مراجعهتوانمیبیماري شبکیه را . شودمیداکتیلی تشخیص داده چاقی مفرط و پلی،دیستروفی شبکیهبینایی ناشی از 

تحریک شبکیه ،الکتریکیهايپالسروشی که با (یا الکترورتینوگرام ERGجملهازاختصاصی هايآزمایشچشم پزشک و یا 
را مورد BBS10و BBS1هايژناست که اغلب DNAآزمایش ،تستترینقطعی. تشخیص داد) کندمیگیرياندازهبه نور را 

. دهندمیبررسی قرار 
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. دهندمیبررسی قرار 



بیدلباردتدرمان سندرم 

،دهانو متخصص دندان و فک ،متخصص قلب، بیمار بهبیدل براساس نوع اختلال ایجاد شدهباردتدرمان سندرم براي 
و متخصص ،جراح ارتوپدي،متخصص اطفال،گفتارشناسیآسیبمتخصص ،متخصص بینایی،سنجیمتخصص شنوایی

باردتدر حال حاضر هیچ درمان قطعی براي دیستروفی شبکیه سندرم . شودمیارجاع داده ) نفرولوژیست(کلیه هايبیماري
را تصحیح هاآنبا جراحی دست و پا انگشتان اضافی را حذف کرد یا شکل معیوب توانمیدر برخی موارد . بیدل وجود ندارد

میزان چاقی توانمیرفتاري ورزشی و تغییرات هايبرنامهغذایی متناسب با سن بیماران و اعمال هايرژیمبا اعمال . کرد
با هورمون درمانی یا توانمی،بیدلباردتبراي مردان هیپوگنادیسم مبتلا به سندرم . مفرط را در این مبتلایان مدیریت نمود

بیدل بایستی بطور مداوم تحت باردتافراد مبتلا به سندرم . میزان هیپوگنادیسم را کاهش داد،جایگزینی هورمون جنسی
پیوند کلیه انجام گیرد و یا دیابت کنترل ،براي اختلال کلیهموقعبهنظم متخصصان قرار گیرند تا در صورت تشخیص معاینه م
. بالا نیز مدیریت شودفشارخونعملکرد کبد و همچنینشود و 
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میلادي 1866جان ذکریا لورنس و رابرت چالرز موون در سال هايبناماولین بار توسط دو پزشک ،بیدلباردتسندرم 
مولکولی و ژنتیک شناسیزیستاما با پیشرفت در ،شدمیگزارش گردید که در آن زمان بنام بیماري لورنس موون شناخته 

.بیدل تغییر نام دادباردتو بیدل به سندرم باردتتوسط دکتر 
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