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  8/2/86 : پذیرش مقاله،29/1/86:دریافت مقاله
Ø شامل هاي اصلی بیماري نشانه . استمغلوباتوزوماي  با توارث ناهمگنسندرم باردت بیدل یک ناهنجاري  :مقدمه 

کلیه عملکرد نقص . ي کلیوي و هیپوگنادیسم استبیماریها،تیلی، عقب ماندگی ذهنیپیگمانتاسیون شبکیه، چاقی، پلی داک
ت اساسی مرگ هموزیگوت هاي مبتلاست، همراه با گلومرولوپاتی مزمن و پایین تر بودن مجراي ادرار که شکل هاي عل

  پیشرفت عقب ماندگی ذهنی، پر، اختلالات گفتاريناهنجاري هاي ثانویه عبارت از .پیچیده و مبهم کلیوي را ایجاد می کند
.  یافته هاي کلینیکی صورت میپذیردبا بیدل - شناسایی سندرم باردت .دنادراري، دیابت ملیتوس و فشار خون بالا می باش

  .BBS12 تا  وBBS2 وBBS1 بیدل شناسایی شده است که عبارتند از ،دوازده ژن در ارتباط با سندرم باردت
Ø م در این مقاله یک پسر چهارونیم ساله که حاصل یک ازدواج خویشاوندي درجه سوم و مبتلا به سندر :گزارش مورد

  .باردت بیدل می باشد معرفی می گردد
Ø نمایانگر که  سندرم تک ژنی مانند باردت بیدل داراي نشانه هاي فراوانی در فرد می باشد :بحث و نتیجه گیري

افرادي که مایل به   بنابراین توصیه می شود. از جهش در یک جایگاه تک ژنی استپیامدهاي پاتولوژیکی و کلینیکی حاصل
و رفته  قرار گبررسیی هستند پیش از ازدواج به مراکز مشاوره ژنتیک مراجعه نمایند تا شجره فامیلی آنان مورد ازدواج فامیل

  .مشخص گرددریسک ابتلا به سندرم باردت بیدل 
Ø همدان باردت بیدل، سندرم:کلیديهاي واژه ،  
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  مقدمه
این  . گزارش شد1920سندرم نادر باردت بیدل در دهه 

 توسط لارنس و 1865لا از شرایطی که در سال ناهنجاري کام
  اسگچتو1970 در سال امان .مون شرح داده شده متمایز است

 گزارش کردند که افراد لارنس مون 1982 در سال مامنیو 
  ).1(فاقد پلی داکتیلی هستند 

ژنتیکی ناهمگن با سندرم باردت بیدل یک ناهنجاري 
وسط چند ویژگی این اختلال ت . مغلوب استیمتوارث اتوزو

 پلی داکتیلی، چاقی، عقب ماندگی ذهنی،  مانندشاخص
شناسایی  ).2( هیپوگنادیسم و نقص کلیه شناخته می شود

 یافته هاي کلینیکی صورت از طریقسندرم باردت بیدل 
که حضور سه یا  پیشنهاد کردند  بیلز و همکاران.)3( میگیرد

درشناسایی چهار مشخصه اولیه به اضافه دو مشخصه ثانویه 
 عبارتند از  این بیماريهاي اولیه ویژگی. بیماران موثر می باشد
 یاد  در چاقی تنه، ناتوانی، پلی داکتیلی،پیگمانتاسیون شبکیه

و   هیپوگنادیسم در جنس مذکر،ناهنجاري هاي کلیه گیري،
 : ازنیز مشخصه هاِ ي ثانویه . در دخترهاتناسلیناهنجاري هاي 

 ، پر ادراري،شرفت نارسایی ذهنیاختلالات گفتاري، پی
هیپرتونیا متوسط به ویژه در اندام تحتانی، دیابت ملیتوس و 

  .)4( فشار خون بالا می باشد
چهار جایگاه ولی  کلینیکی نسبی سندرم، همگونیبر خلاف 

انسان براي سندرم  16، 15، 11، 3روي کروموزومهاي ژنی بر 
  بیان می دارندشینپیمطالعات . باردت بیدل شناسایی شده است

 ممکن است 11 در جایگاه کرموزوم شماره جهشکه یک 
 .)6 ،5( درصد موارد باردت بیدل باشد 50مسئول بیش از 

دوازده ژن در ارتباط با سندرم باردت بیدل شناسایی شده تاکنون 
  .)BBS1,BBS2, BBS3, …, BBS12 )7 :که عبارتند از

و امریکا که شیوع بیماري درجمعییت هاي شمال اروپا 
در  100000 در 1از  ،هستنداغلب ازدواجها غیر خویشاوندي 

  متغیر ) 9(  در سویس160000در  1تا ) 8( شمال امریکا

در بین اعراب کویت که وفور ازدواجهاي خویشاوندي . می باشد
  .)10( گزارش شده است 13500در 1بالاست، شیوع بیماري 

  گزارش مورد
ه و حاصل یک ازدواج  سال5/4یک پسر  ،ك-بیمار ع

بیمار . میباشد) دختر خاله-پسرخاله(خویشاوندي درجه سوم 
فرزند اول یک دختر با پلی . فرزند پنجم این زوج میباشد

 ، دوم وسومانفرزند.  ماهگی فوت شده است6داکتیلی که در 
 و درگذشته اند که هر دو بلافاصله پس از تولد  بوده انددو پسر

فرزند . راي آنان ذکر نگردیده استتشخیص بالینی مشخصی ب
  . ساله طبیعی میباشد8چهارم یک دختر 

بیمار به علت اختلال دید، عقب ماندگی ذهنی متوسط و پر 
نوشی و پر ادراري به بخش کودکان بیمارستان اکباتان شهر 

یافته علایم بالینی، پس از معاینه . همدان مراجعه نموده است
پلی داکتیلی در انگشتان پاي  ،، هیپوگنادیسم)1تصویر  (چاقی

 و 3، 2تصاویر (اي چپ  پ3و2راست، سینداکتیلی در انگشتان 
 نشانه هایی از عقب  همچنین،متراکم  کوتاه وي دندانها،)4

در  .ماندگی ذهنی و اختلال گفتاري در او مشاهده گردیده است
معاینات توسط متخصص کلیه و مجاري ادرار روشن گردید که 

  وکلیه چپcm3×6/ 4کلیه راست . هستندک کلیه ها کوچ
cm2×3/5هر دو کلیه گزارش  در همراه با اکوژنیسیته کورتکس 

معاینات چشم حاکی از نشانه هاي اولیه پیگمانتاسیون . گردید
پس از مشاوره ژنتیک روشن گردید که علایم  .شبکیه میباشد

نموده شروع به راه رفتن  سالگی 2بعد از  رشد در بیمار کند بوده،
 سالگی به دشواري شروع به گفتن برخی کلمات نموده 3 از و بعد
  ظاهر گردیده در اوپر ادراري به تدریج علایم پر نوشی و. است
 افزون بر این مشکلات دید در شب در بیمار دیده شده، .است

دچار مشکلات بینایی بویژه در تفکیک اشیا در سطوح با رنگهاي 
 400 و سه کیلو در بدو تولد زن بیمارو .یکسان و مشابه می باشد

 102  وي، قد بودهگرم 800کیلو و 24  سالگی5/4گرم و در سن 
 مشاهدات و همه . سانتی متر می باشد52و دور سر  سانتی متر

در بین . بررسی ها حاکی از علایم سندرم باردت بیدل می باشد
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ار بیمخویشاوندان مبتلا ازدواج خویشاوندي به جز مورد والدین 
چاقی و فشار خون بالا دربین والدین و خویشاوندان . شد دیده

شواهد حاکی از  .دارد بالاییمشترك مادري و پدري بیمار شیوع 
از انجا . ناقل بودن والدین براي ژن معیوب می باشدهتروزیگوت 

لذا  میباشد،% 25که ریسک تکراربیماري براي فرزندان بعدي 
 .ت گرفتتوصیه هاي لازم به والدین صور

 
  الگوي چاقی پسر چهار و نیم ساله با,  بیمار-1تصویر شماره 

  

  
انگشت پاي در  چاقی، هیپوگنادیسم، پلی داکتیلی -2تصویر شماره 

  راست

  
   هیپوگنادیسم-3تصویر شماره 

 

 
 پلی داکتیلی در انگشتان پاي راست، سینداکتیلی -4تصویر شماره 

   پاي چپ3و2در انگشتان 

  
 جه گیري و نتیبحث

 که داراي نشانه یک سندرم تک ژنی مانند باردت بیدل 
زیرا نمایانگر .  مورد توجه استهاي فراوانی در فرد می باشد

 در یک حاصل از جهشپیامدهاي پاتولوژیکی و کلینیکی 
ممکن است ی نهفته مسندرم اتوزویک .  تک ژنی استجایگاه

این دیدگاه را بوجود آورد که چنانچه اثرات آشکار کلینیکی در 
از آنجا که اینها ناقل هستند بر  ناقلین هتروزیگوت وجود دارد،

طبق قانون هاردي واینبرگ میتوان یک رابطه مشترك در 
تست هاي تشخیصی ژنتیک  ).11( جمعیت عمومی یافت

 متداولدر لیست  مولکولی جهت شناسایی مبتلایان
 نمی باشد اما استفاده از روش سونوگرافی موجودآزمایشگاهها 
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جهت تشخیص پیش از تولد مبتلایان در سه ماهه دوم حاملگی 
و   شناسایی ناهنجاریهایی چون پلی داکتیلیاز طریق

 بیدل - ناهنجاریهاي کلیوي در بیماران مبتلا به سندرم باردت
  .)12(گزارش شده است 
رسی خانوادگی بیمار مورد نظر براز نظر شجره بیمار مورد گزارش 

 مهمترین نشانه هاي مشترك بین ويدر خانواده . تشده اس
فشار خون بالا، ضعف دید گزارش شده  ناقلین احتمالی، چاقی،

 ژن باردت بیدل در که است  اینیک نکته قا بل بررسی. است
 در عامل احتمالی استعداد چاقی هتروزیگوتها می تواند به

افراد بعضی از . عیت عمومی مورد بررسی قرار گیردجم
بالا باردت بیدل داراي فشار خون هتروزیگوت براي سندرم 

 ممکن است مشکل کلیوي قابل تشخیصی نداشته ولیهستند 
 متوسط و بیماراناگر اثرات کلیوي ژن باردت بیدل در  .باشند

د ملایمتر از آنچه در هتروزیگوتهاست باشد ولی به نظر میرس
فشار خون یک پیامد مهم کلینیکی در هتروزیگوتهاي باردت 

بیماران باردت بیدل   ازشماريدر دیابت ملیتوس نیز . استبیدل 
.  ندرتا در هتروزیگوتها مشاهده می شودلیشود و مشاهده می

کته قابل توجه است که اما این ن،این ممکن است عجیب باشد
ابتلا به دیابت را به طور  باردت بیدل امکان هتروزیگوت بوده براي

   .)13(غیر مستقیم فراهم می کند 
این مشاهدات پیشنهاد می کند که امکان ارتباط 

فشار   بیماري کلیوي،،هتروزیگوسیتی باردت بیدل با چاقی
  .  شودآزمایشخون یا دیابت می تواند به طور سیستماتیک 

ر دیابت ملیتوس و هیپر کلسترولمی بیشتر د ، بالافشار خون
 نکته پس .افراد چاق دیده میشود تا افرادي که وزن نرمال دارند

ژن باردت بیدل امکان ابتلا به  اگر  که است اینقابل توجه
 را افزایش دهد  بالادیابت ملیتوس یا فشار خون بیماري کلیوي،

 اثر مستقیم ژن روي کلیه یا حاصلاین ناهنجاریها ممکن است 
 با در ارتباط ژن اینهاي ثانویه سیستم اندوکــریــن یا نشانه 

  .)14( چاقی باشد
فراوانی هتروزیگوت ها براي ژن باردت بیدل در ایران 

 ولی با توجه به وفور ازدواجهاي خویشاوندي. ناشناخته است
 و هستندتوصیه میشود، در افرادي که مایل به ازدواج فامیلی 

 یند تامراجعه می نمابه مراکز مشاوره ژنتیک پیش از ازدواج 
تکرار عواملی مانند چاقی، فشار خون بالا، اختلالات دید و 
دیابت در شجره فامیلی آنان مورد توجه قرار گیرد و ریسک 

  .ابتلا به سندرم نادري چون باردت بیدل تذ کر داده شود
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