
30

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 4, 2007

В 
начале 20-х годов ХХ века G. Bardet и A. Biedl 

описали симптомокомплекс, имеющий 

определенные клинические рамки: ожирение, 

умственная отсталость, пигментный ретинит, 

гипогенитализм, полидактилия. За данным сим-

птомокомплексом в дальнейшем закрепилось 

эпонимическое название «синдром Барде–Бид-

ля». Установлено, что это заболевание наследует-

ся аутосомно-рецессивно и встречается с частотой 

1:160 000 новорожденных [1].

Молекулярно-генетические исследования 

последних лет показали генетическую гетеро-

генность синдрома. Мутации были выявлены в 

11 локусах (20р12, 16q21, 15q22.3—q23, 14q32.1, 

12q21.2, 11q13, 9q31—34, 7p14, 4q27, 3p12—q13, 

2q31). В соответствии с этим были выделены 11 

генетических вариантов заболевания, практиче-

ски не различающиеся по кардинальным призна-

кам. Анализ данных мирового генетического ре-

гистра, включающего более 700 случаев синдрома 

Барде–Бидля [2], показал, что у больных помимо 

классических клинических симптомов встречают-

ся поражения почек, пороки сердца, сахарный и 

несахарный диабет, гипотиреоз.

Нам удалось выявить больную с клиническими 

признаками синдрома Барде–Бидля в сочетании с 

обратным расположением органов (situs viscerum 

inversus). В отечественной литературе подобных 

описаний нет.
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На момент обследования больной Кристине Т. 

исполнилось 7 лет. Родители девочки – молодые и 

здоровые, не состоят в кровном родстве и не имеют 

профессиональных вредностей. Роды быстрые, мас-

са и длина тела ребенка 2990 г и 51 см соответствен-

но. При рождении выявлена постаксиальная по-

лидактилия левой кисти, по поводу чего проведена 

хирургическая коррекция. С 2 мес жизни у девочки 

зарегистрирована избыточная прибавка массы тела, 

повышенный аппетит. С 4-месячного возраста от-

мечались обструктивные бронхиты, повторяющие-

ся затем до 2–3 раз в год. Тогда же было выявлено 

зеркальное расположение внутренних органов.

Раннее моторное развитие девочки протекало с 

незначительной задержкой, отмечалось отставание 

в сроках приобретения речевых навыков. По мере 

роста ребенка ожирение нарастало, появились 

нарушения зрения, было обнаружено умеренное 

снижение интеллекта. Для исключения синдро-

ма Картагенера девочка была госпитализирована 

в областную детскую клиническую больницу №1 

Екатеринбурга.

При осмотре было отмечено ожирение II сте-

пени (рис. 1). Обращали на себя внимание легкий 

энофтальм, преходящий страбизм, неровный рост 

зубов, маленькие размеры кистей рук, поперечная 

ладонная борозда слева, послеоперационный ру-

бец на левом мизинце. Обследование офтальмоло-

га выявило сложный гиперметропический астиг-

матизм, пигментацию вокруг дисков зрительных 

нервов. Отмечено отставание девочки в психиче-

ском развитии: уровень интеллекта – погранич-

ный, требуется индивидуальное обучение.
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При ультразвуковом сканировании и рентге-

нологическом обследовании выявлено зеркальное 

расположение органов брюшной полости (рис. 2), 

декстрокардия (рис. 3). При  проведении компью-

терной томографии грудной клетки, перфузион-

ной сцинтиграфии нарушений не выявлено.

Синдром Картагенера был исключен ввиду от-

сутствия бронхоэктазов и синуситов. Кариотип 

лимфоцитов периферической крови ребенка без 

отклонений от нормы – 46,ХХ.

Таким образом, кардинальные признаки позво-

лили поставить диагноз синдрома Барде–Бидля в 

сочетании с обратным расположением внутренних 

органов.

Анализ данных литературы показал, что существу-

ет лишь несколько описаний аналогичных случаев [3]. 

Если рассматривать заболевание наблюдаемого нами 

ребенка как сочетание двух самостоятельных синдро-

мов, то вероятность рождения такого больного долж-

на составить 1:80 млн–140 млн. новорожденных, что 

сопоставимо с населением России. С другой сторо-

ны, можно предположить, что данное сочетание не 

является случайным биологическим (генетическим) 

событием, а служит проявлением генетической ге-

терогенности синдрома Барде–Бидля и следствием 

плейотропного действия гена.

Наше наблюдение свидетельствует о необхо-

димости внимательного отношения клинициста 

к любому больному с проявлениями синдрома 

Барде–Бидля и/или синдрома обратного располо-

жения внутренних органов. Вероятно требуется 

проводить дифференциальную диагностику с син-

дромом Барде–Бидля при обследовании пациен-

тов с подозрением на синдром Картагенера.

Рис. 1. Фенотип больной Кристины Т. 7 лет с синдромом Бар-
де–Бидля и обратным расположением внутренних органов.

Рис. 2. Зеркальное расположение петель кишечника на ир-
ригограмме Кристины Т.

Рис. 3. Рентгенограмма грудной клетки Кристины Т.: дек-
строкардия.
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