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Аннотация
Цель: показать разнообразие и тяжесть клинической симптоматики редкого наследст-
венного заболевания — синдрома Барде — Бидля у девочки 14 лет.

Материалы и методы. Проведен ретроспективный анализ анамнестических сведений, 
течения заболевания, лабораторных и инструментальных данных, а также проводимой 
терапии пациентки 14 лет с синдромом Барде — Бидля.

Результаты. У пациентки 14 лет с наследственным синдромом Барде — Бидля (поли-
дактилия, отставание в умственном развитии, прогрессирующее ожирение, пигментная 
ретинопатия) выявлена врожденная аномалия развития почек — гипоплазия и диспла-
зия единственной правой почки, осложненная хроническим вторичным пиелонефри-
том, с развитием хронической болезни почек. В анализах мочи выявлена лейкоциту-
рия, бактериурия и протеинурия. На УЗИ почек эхо-признаки диффузных изменений 
паренхимы правой почки, левая почка не определяется. Заключение динамической 
реносцинтиграфии: изображение левой почки достоверно не визуализируется (рез-
кое снижение функции или отсутствие почки), сохраненная фильтрационная функция 
и умеренное снижение экскреторной функции правой почки. На фоне антибактериаль-
ной (цефтриаксон) и симптоматической терапии купировались синдром интоксикации, 
лейкоцитурия, бактериурия и протеинурия.

Заключение. Представлен клинический случай синдрома Барде — Бидля с врожден-
ной аномалией развития почек (с нарушением функции), но с нормальным строением 
внутренних половых органов и половым развитием. В дальнейшем из-за развития хро-
нической болезни почек пациентке необходимо получать специализированную нефро-
логическую помощь, а также наблюдаться у эндокринолога, так как высок риск разви-
тия сахарного диабета 2-го типа.
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почек
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Abstract
Aim. To show the variety and severity of the clinical symptoms of a rare hereditary disease — 
Вardet — Biedle syndrome — in a14-year-old girl.

Materials and methods. We carried out a retrospective analysis of anamnestic data, the 
course of the disease, laboratory and instrumental data, as well as the therapy of a 14-year-old 
patient with Вardet-Вiedlе syndrome.

Results. A 14-year-old patient with hereditary Вardet — Вiedlе syndrome (polydactyly, mental 
retardation, progressive obesity, pigment retinopathy) was found to have a congenital abnor-
mality of kidney development — hypoplasia and dysplasia of the only right kidney complicated 
by chronic secondary pyelonephritis with the development of chronic kidney disease. Urine 
tests revealed leukocyturia, bacteriuria and proteinuria. The echo-signs of diffuse changes in 
the parenchyma of the right kidney were found during the ultrasound kidney examination. The 
left kidney was not determined. The conclusion of dynamic renal scintigraphy: the image of the 
left kidney is not reliably visualized (a sharp decrease in the function or absence of the kidney), 
the preserved filtration function and a moderate decrease in the excretory function of the right 
kidney. Intoxication syndrome, leukocyturia, bacteriuria and proteinuria were relieved against 
the background of antibacterial (Ceftriaxone) and symptomatic therapy.

Conclusion. We have described a clinical case of the Вardet — Вiedlе syndrome with congen-
ital kidney malformation (impaired function), but with the normal structure of the internal repro-
ductive organs and sexual development. In the future, due to the development of chronic kidney 
disease, the patient should receive specialized nephrological care, as well as be observed by 
endocrinologist due to a high risk of developing type 2 diabetes mellitus.
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Введение. Синдром Барде — Бидля — на-
следственная диэнцефально-ретинальная пато-
логия, проявляющаяся ожирением, умственной 
отсталостью, ретинопатией, гипогенитализмом 
и другими пороками развития. Заболевание на-
следуется по аутосомно-рецессивному типу. Сим-
птомокомплекс впервые описан в 1866 г. Джоном 
Лоренсом и Робертом Муном, которые выявили 
сочетание пигментной дистрофии сетчатки с ги-
погенитализмом, ожирением и умственной от-
сталостью. В 1920 г. Жорж Бард и Роберт Бидль 
добавили к данному симптомокомплексу поли-
дактилию [1, 2]. Согласно современным пред-
ставлениям синдром Барде — Бидля выделен 

из ранее общего синдрома Лоренса — Муна — 
Барде — Бидля. Для синдрома Лоренса — Муна 
характерны параплегия, а ожирение и полидак-
тилия отсутствуют. Распространенность син-
дрома точно не установлена. В единичных со-
общениях синдром Барде — Бидля встречается 
достаточно редко, популяционная частота среди 
новорожденных 1:120 000–1:160 000 [3].

Синдром Барде — Бидля характеризуется вы-
раженным клиническим полиморфизмом. Пре-
имущественно сочетаются 3 или 4 признака 
(неполная форма), реже 5 признаков (полная 
форма). Основные симптомы — это пигментный 
ретинит и другие изменения сетчатки (93%), ожи-
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рение (90%) и умственная отсталость (87%). По-
лидактилия обнаруживается у 60–70% больных 
[1, 3]. Из пороков развития внутренних органов 
чаще выявляются дефекты развития почек (поли-
кистоз, гипоплазия), реже пороки сердца [2, 4, 5].

Ретинопатия появляется вследствие отложе-
ния пигмента на периферии сетчатки и в обла-
сти соска зрительного нерва. Прогрессирующие 
изменения на сетчатке приводят к потере зре-
ния к 20–25 годам (более 70% больных слепнут). 
Кроме того, встречаются другие аномалии: атро-
фия зрительных нервов, макулярная дистрофия, 
нистагм, катаракта и микроофтальм [2].

Ожирение чаще начинается уже на первом году 
жизни и прогрессирует очень быстро, практически 
всегда развиваясь до 3-й и 4-й степени [6–8].

Умственная отсталость проявляется от лег-
кой степени до полной глубокой идиотии. Тяже-
лая форма олигофрении, как правило, присуща 
лицам с полным набором признаков рассматри-
ваемой патологии. Снижение интеллекта может 
сочетаться с речевыми расстройствами, спас-
тической параплегией, судорожным синдромом, 
мозжечковыми и экстрапирамидными нарушени-
ями. В то же время при этом синдроме не исклю-
чен и нормальный интеллект [1, 7].

Гипогонадизм наблюдается у 74–85% больных 
мужчин и у 45–53% женщин. Он возникает в ре-
зультате первичной недостаточности половых же-
лез или в результате пониженной продукции го-
надотропных гормонов. Для мужчин характерны 
евнухоидный вид, резкое ожирение, гинекомастия, 
малые размеры яичек и наружных половых орга-
нов, рост волос на лобке по женскому типу. У жен-
щин могут полностью отсутствовать вторичные 
половые признаки, наблюдаться аменорея и ги-
поплазия половых органов. Вместе с тем в ряде 
случаев возможно нормальное половое развитие 
со способностью к деторождению [1, 2, 7, 9].

Изменения кистей и стоп характеризуются 
увеличением числа пальцев (полидактилия), 
возможно сочетание со сращением соседних 
пальцев (синдактилия) и их укорочением (бра-
хидактилия). В ряде случаев отмечается только 
брахидактилия.

Диагностика данного наследственного синдро-
ма, как правило, не представляет затруднений [10]. 
Специфического лечения нет. Ожирение корриги-
руют назначением диеты, полидактилию устраня-
ют оперативным путем. Разработаны методы пре-
дупреждения прогрессирования снижения зрения 
вследствие пигментной дегенерации сетчатки.

Так как заболевание считается редким, это побу-
дило нас поделиться собственным наблюдением.

Цель исследования: показать разнообразие 
и тяжесть клинической симптоматики редкого 
наследственного заболевания — синдрома Бар-
де — Бидля у девочки 14 лет.

Материалы и методы. Проведен ретроспек-
тивный анализ анамнестических сведений, те-
чения заболевания, лабораторных и инструмен-
тальных данных, а также проводимой терапии 
пациентки 14 лет с синдромом Барде — Бидля, 
которая наблюдалась в сентябре 2018 г. в пе-
диатрическом отделении МБУЗ «Детская город-
ская клиническая больница № 1» г. Краснодар. 
От официальных представителей пациентки по-
лучено письменное добровольное информиро-
ванное согласие на публикацию описания клини-
ческого случая и публикацию фотоматериалов.

Результаты и обсуждения. Пациентка Н., 
14 лет, впервые поступила в педиатрическое от-
деление МБУЗ «Детская городская клиническая 
больница № 1» в сентябре 2018 года с жалоба-
ми на слабость, боль в животе, дискомфорт при 
мочеиспускании, повышение температуры тела 
до 38 °C.

Анамнез. Ребенок от второй беременности, 
вторых срочных родов. Первый ребенок — сын 
от другого отца, здоровый. Беременность проте-
кала на фоне угрозы прерывания и острого ре-
спираторного заболевания в первом триместре, 
хронической гипоксии плода во второй поло-
вине. Родилась через естественные родовые пути 
с массой 3800 г и ростом 52 см. При рождении 
у девочки имеется шестой палец на кистях и сто-
пах. В психомоторном развитии развивалась с от-
ставанием: начала садиться в 12 мес., ходить — 
15 мес., говорить — 5 лет. До настоящего времени 
имеет трудности в чтении и письме, отстает в ум-
ственном развитии, ходит в коррекционную шко-
лу. Всегда развивалась с отставанием в физиче-
ском развитии и с избытком массы тела. Особенно 
заметно ожирение стало прогрессировать по-
сле года. На втором году жизни шестые пальцы 
на кистях и стопах удалены. В возрасте 2-х лет 
генетиком поставлен диагноз — синдром Лорен-
са — Муна — Барде — Бидля. Наблюдается у оф-
тальмолога по причине пигментной ретинопатии 
и прогрессирующей миопии тяжелой степени. По-
ловое развитие по возрасту, менархе в 13 лет.

Жалобы со стороны мочевыводящих путей 
и изменения в анализах мочи ранее не выявля-
лись и по этому поводу не обследовалась. Око-
ло месяца назад перенесла острое респиратор-
ное заболевание, получала симптоматическую 
терапию. В течение недели перед госпитализа-
цией отмечались эпизоды подъема температуры 
тела до 38 °C, стала жаловаться на боли в живо-
те и неприятные ощущения при мочеиспускании.
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Данные объективного осмотра. При осмо-
тре, в первую очередь, обращали на себя внима-
ние отставание в физическом развитии и выра-
женное ожирение III–IV степени (рис. 1).

Рост пациентки был 142 см, масса — 86 кг, 
и физическое развитие расценено как низкое 
и дисгармоничное за счет ожирения. Кроме 
того, имели место множество стигм дизэмбри-
огенеза, брахидактилия (рис. 2 а, б). В области 
мизинцев на кистях и стопах отмечались по-
слеоперационные рубцы вследствие удаления 
шестых пальцев.

При общении девочка была застенчивая, 
не многословная, часто затруднялась с ответом 
на простые вопросы, и отмечался скудный сло-
варный запас при беседе. При этом пациентка 
умела себя обслуживать, но все делала под при-
смотром матери. Со стороны внутренних орга-
нов при физикальном исследовании изменений 
не выявлено. За весь период наблюдения в от-
делении эпизодов артериальной гипертензии 
не зарегистрировано, АД было в пределах 95/55–
120/70 мм рт. ст. Отечный синдром отсутствовал. 
Половое развитие соответствовало возрасту, по-
ловая формула — Ма3, Ах3, Р3, Ме2.

Рис. 1. Внешний вид пациентки.
Fig. 1. The appearance of the patient.

Рис. 2 а. Брахидактилия кистей.
Fig. 2 а. Brachydactyly of the hands.

Рис. 2 б. Брахидактилия стоп.
Fig. 2 б. Brachydactyly of the feet.

Рис. 3. Изображение почек в результате динами-
ческой реносцинтиграфии.
Fig. 3. Kidney image (dynamic renal scintigraphy).
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Данные лабораторных и инструментальных 
методов обследования

В результате обследования выявлены призна-
ки острого бактериального воспаления: в анали-
зе крови нейтрофильный лейкоцитоз (лейкоци-
ты — 15,9×10 9/л, нейтрофилы 82%) и повышение 
СРБ — 46,72 мг/л (норма до 5,00 мг/л). В ана-
лизах мочи изменения, характерные для бакте-
риального воспалительного процесса в почках: 
лейкоцитурия (в общем анализе мочи — 10–
15 в п/зр, в пробе Нечипоренко — 16 000 в 1 мл), 
бактериурия (уропатогенная кишечная палочка 
1000 КОЕ в 1 мл), протеинурия (колебания бел-
ка в одной порции мочи 0,3–1,0 г/л, потеря бел-
ка за сутки — 1,5 г). Кроме того, отмечалось сни-
жение концентрационной функции почек в виде 
гипоизостенурии (колебания удельного веса 
в пределах 1004–1008) и азотемия (мочевина 
9 ммоль/л, креатинин — 164,0 мкмоль/л).

Показатели биохимического анализа крови: би-
лирубин, трансаминазы (АЛТ, АСТ), триглицери-
ды, глюкоза (4,7 ммоль/л) были в пределах нор-
мальных величин.

Исследование крови на гормоны: повыше-
ние С-пептида до 5,710 нг/мл (при норме 1,100–
4,400 нг/мл); а такие показатели, как инсулин, 
пролактин и гормоны тиреоидного профиля ока-
зались в пределах референсных значений. В дан-
ном случае, увеличение С-пептида может быть 
вследствие двух причин: это снижение функции 
почек (т. к. С-пептид метаболизируется в почках) 
и прогрессирующее ожирение (как ранний при-
знак дебюта сахарного диабета 2-го типа).

Заключение УЗИ почек: эхо-признаки диффуз-
ных изменений паренхимы правой почки, левая 
почка в типичном месте и местах возможной ди-
стопии не определяется.

В результате УЗИ органов брюшной полости 
выявлены гепатоспленомегалия и диффузные 
изменения паренхимы печени и поджелудочной 
железы.

Заключение динамической реносцинтиграфии: 
изображение левой почки достоверно не визу-
ализируется (резкое снижение функции или от-
сутствие почки), сохраненная фильтрационная 
функция и умеренное снижение экскреторной 
функции правой почки (рис. 3).

При проведении УЗИ органов малого таза 
структурной патологии не выявлено.

Таким образом, у пациентки 14 лет с наследст-
венным синдромом Барде — Бидля выявлена вро-
жденная аномалия развития почек — гипоплазия 
и дисплазия единственной правой почки, ослож-
ненная хроническим вторичным пиелонефритом 
и с развитием хронической болезни почек.

В отделении пациентка получала антибакте-
риальную (цефтриаксон) и симптоматическую 
терапию, на это фоне купировались синдром 
интоксикации, лейкоцитурия, бактериурия и про-
теинурия.

Заключение. Данный генетический синдром яв-
ляется редким, и клинический случай интересный. 
У девочки выявлен синдром Барде — Бидля (по-
лидактилия, умственная отсталость средней сте-
пени, прогрессирующее ожирение, пигментная 
ретинопатия) с врожденной аномалией развития 
почек (с нарушением функции), но при этом имеет 
место нормальное строение внутренних половых 
органов и половое развитие соответствует возра-
сту. В дальнейшем из-за развития хронической 
болезни почек пациентке необходимо получать 
специализированную нефрологическую помощь, 
а также наблюдаться у эндокринолога, так как вы-
сок риск развития сахарного диабета 2-го типа.
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