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مقدمه
رث اتوزوم ايك ناهنجاري ناهمگن با توباردت بيدل نشانگان

نفر در 1شيوع كه در سراسر جهان به ترتيب بااستمغلوب

در آمريكاي شمالي و اروپا 160000نفر در 1و 140000

،هترتينوپاتي پيگمانباردت بيدل با نشانگان. كندبروز مي

اختلال يا ،چاقي شكمي,داكتيليپلي،ماندگي ذهنيعقب

نقص ،توسديابت ملي،تاخير رشد،تاخير در صحبت كردن

هيپوگناديسم و يا ،كاهش شنوايي،مادرزادي قلبي

.)2و1(شودهيپوژنيتاليسم نارسايي كليه شناخته مي

به عنوان يك علت عملكرد آنپيشرونده با ناتوانيهكليابتلاي

نيمي از نزديكواستبيماران شناخته شدهمهم مرگ در اين 

. شونددهد اغلب شناسايي نميافراد را تحت تاثير قرار مياين 

ختاري هر دو ناهنجاري سااستبيماران با درگيري كليه ممكن

ناهنجاري ساختاري بيشتر ولي،و عملكردي را داشته باشند

بيماري كليه مرحله درشيوه برخورد متداول كهشودميديده

و پيوند كليه دياليزهمو،دياليز صفاقي مزمن) ESRD(آخر 

.)3-5(است

باردت بيدل با نارسايي نشانگانزن دچاردر اين مقاله يك 

براين گزارش.كنيممعرفي ميكليه در دهه سوم زندگي را 

ردت بيدل در بانشانگاناهميت باليني در نظر گرفتن تشخيص

را نارسايي كليه داكتيلي و پلي،في شبكيهديستروبزرگسالان با

.كندتاكيد مي

موردمعرفي
ساله مجرد با كاهش هوشياري، افزايش سطح 32زنيك 

به اورژانس ) Cr(نين و كراتي) BUN(نيتروژون اوره خون 

،گيلانرشت، شهر رازيبيمارستان درماني -مركز آموزشي

اشتهايي، ديسترس تب، تهوع، استفراغ، بي،بيمار. مراجعه كرد

ليگوري داشت، اما درد شكم و اسهال را ذكر وتنفسي و ا

2وابسته به انسولين از غيروس يتي ديابت ملاو سابقه. كردنمي

ماه قبل را 6متوسط از بالاي خون و فشاريش از آنپسال 

.شددرمان ميداشت كه به ترتيب با متفورمين و لوزارتان 

سالگي7از را ي او كاهش پيشرونده بينايي و شنوايي انوادهخ



معاينه ته چشم با افتالموسكوپ . نيستاگموس دو طرفه داشت

. رتينوپاتي پيگمانته را نشان داد

هو معاينشدشنيده ميدر قاعده هر دو ريه، كراكل خشن 

.بودطبيعي وي ناحيه تناسلي

، نيتروژن اوره mg/dl482در هنگام پذيرش، گلوكز خون 

ساير . بودmg/dl6/12نينكراتيو190

.ستاثبت شده1وي در جدول 

هاي آزمايشگاهيآزموننتايج . 1جدول 

آزمايش

Blood Biochemistry

WBC
RBC
Plt
Hb
MCV

Fe
Ferritin
TIBC

Fasting serum glucose (after insulin therapy)
Tryglycerides
Total cholesterol
LDL cholesterol
HDL cholesterol

Total Bilirubin
Direct Bilirubin
S.G.OT ( AST)
S.G.P.T ( ALT )
Alkaline Phosphatase

Total Protein
Albumin
CPK MB
Total CPK
LDH

Ca
P
Na
K

PH
P O2
P CO2
HCO3
P O2 sat

Blood Culture
Urine Culture

13600

225000

23.4
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در اوكردند و در حال حاضر حدت بينايي

Finger count(ذهنيماندگياو عقب. بود

صفات اماظم ندوره قاعدگي نام

.داشت

اي از كوري و نارسايي نبودند و سابقه

.كردندخود ذكر نمي

ي شاخص توده(بيمار در ظاهر چاق بود 

و شش انگشت در هر دو پاي خود 

ساله با ظاهر چاق32خانم 

هاي تحتانيهگزاداكتيلي انگشتان پاها و ادم شديد اندام

متر جيوه، دماي ميلي190/100وي هنگام پذيرش

در دقيقه و 22گراد، تعداد تنفس درجه سانتي

.بودضربه در دقيقه 

شد وبينايي وي تنها به درك نور در هر دو چشم محدود مي

نيستاگموس دو طرفه داشت

رتينوپاتي پيگمانته را نشان داد

در قاعده هر دو ريه، كراكل خشن 

ناحيه تناسليقلب، شكم و 

در هنگام پذيرش، گلوكز خون 

mg/dlخون 

وي در جدول هايآزمايش

مقدار

13600 103 /UL
3 106 /UL

225000 count
7.8 * g/dL
81.4  fL

20 *µg/dl
106 ng/ml
266 µg/dl

104 mg/dL
96 mg/dL
159 mg/dL
90 mg/dL
50 mg/dL

0.6 mg/dL
0.2 mg/dL
24 mg/dL
20 mg/dL
329 mg/dL

7.6 mg/dL
3.2 * mg/dL

24 u/l 
334  *  u/l 
1292*  u/l 

 
4.6 * mg/dL
4.2 mg/dL
141 mg/dL
2.8 * mg/dL

7.05 *
38.1 mmHg
23.4 * mmHg
6.4 * mEq/l 

92.9 %

Negative
Negative
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كردند و در حال حاضر حدت بيناييذكر ميوي براي

Finger count(حد انگشت شمار

،همچنين. خفيف داشت

داشتطبيعيي جنسي ثانويه

نبودند و سابقهخويشاوند او پدرومادر

خود ذكر نميخانوادهكليه در 

بيمار در ظاهر چاق بود ،در معاينه فيزيكي

و شش انگشت در هر دو پاي خود ) Kg/ cm 24/31بدني 

)2و1عكس(داشت 

خانم . 1شكل 

هگزاداكتيلي انگشتان پاها و ادم شديد اندام. 2شكل 

وي هنگام پذيرشخونفشار

درجه سانتي39آگزيلاري 

ضربه در دقيقه 78تعداد ضربان قلب 

بينايي وي تنها به درك نور در هر دو چشم محدود مي
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فرمول بامحاسبه برپايه) GFR(گلومرولي او پالايشميزان 

Cockcroft-Gaultو بازده ادراري وي به ترتيبmg/dl 11

وزن ،آناليز ادراري. تخمين زده شدcc600/24ساعتو

، +3، پروتئين اوريpH7،1008مخصوص ادراري 

كشت ادرار منفي .بدون هماچوري را نشان داد+1گلوكزاوري

اندازهي با يهاكليه،ها و مجاري ادراريونوگرافي كليهس. دبو

.كوچك و اكوژني بدون كيست و هيدرونفروز گزارش كرد

باردت بيدل بر اساس چاقي شكمي، نشانگانتشخيص 

ماندگي ذهني خفيف،، عقب)هگزاداكتيلي پاها(داكتيلي پلي

خون فشارشبكيه با ضعف متوسط حدت بينايي،ديستروفي

انسولين، و نارسايي كليه وابسته بهبالا، ديابت مليتوس غير

)ESRD (نس و اورژازهمودياليبيمار براي . ده شددا

دام فشارخون و اقانسولين، داروهاي ضدتجويزده،دارننگه

، سه نوبت در زدياليهمودر حال حاضر كهحمايتي شروع شد

.دهدانجام ميهفته به مدت سه ساعت

گيرينتيجهوبحث
كه نارسايي كليه مراجعه كرد در حاليبا علايممابيمار 

باردت بيدل را نشانگانهاي سازگار با فنوتيپ كلاسيك نشانه

تاكنون به علت نادر بودن بساچهتشخيص بيماري او. داشت

.صورت نگرفته بود

يعني است گيسال9نشانگانميانگين سني تشخيص اين 

، اما شوداولين بار شروع ميمشكل بينايي براي هنگامي كه 

. )6(استنيز گزارش شدهگيسال50تشخيص بيماري بعد از 

باردت بيدل اولين بار توسط گوناگون نشانگانتظاهر باليني 

پلي داكتيلي . )7(توصيف شد1920و بيدل در سال باردت

آشكار هنگام تولد است كه نخستين خودنماييپشت محوري 

تواند تنها يك يا افتد و ميدر صد موارد اتفاق مي70نزديك

مشكل بينايي كه . هاي بيشتري را تحت تاثير قرار دهداندام

شودسالگي آغاز مي8معمولا با كوري شبانه در حدود سن 

و عموما منجر بروز كردهنشانگاناين دچاري افراد در همه

.شودي دوم و سوم زندگي ميبه كوري در دهه

ي اول زندگي درصد اين افراد در دهه50چاقي در حدود 

و ديابت در مراحل بعدي بالاخون كند و با  فشارپيشرفت مي

ا ناتواني در آموختن به صورت خفيف ت. زندگي همراهي دارد

شود و والدين ميموارد ديدهدرصد 60متوسط در حدود 

بيشتر .كنندرا ذكر ميمشكل رفتاري در دوران كودكي بيشتر

هاي اغلب ناهنجاريدر زنان . دارندهيپوگناديسم ) %90(مردان

. )8(كندبروز ميتناسلي پيچيده -ادراري

ميرومرگو بيماريهايعلتنترييكي از مهمنارسايي كليه

بيماري توبولار كيستي كليوي، .استافراد در اين زودهنگام 

گلومرلونفريت مزمن و مجاري ادراري تحتاني،ناهنجاري

ترين علل آسيب كليويتوانايي تغليظ توبولي از شايعكاستي

در پاتوهيستولوژي كليوي اين بيماران نفريت بينابيني . است

و تغيير ساختار در شيالمزاناتي پروليفراتيو وپلرمزمن، گلوم

. )9(شودميده ديغشاي پايه گلومرول 

و اكوژني پارانشيم كليوي هابزرگ شدن دو طرفه كليه

و تصويربرداري استهايبررسيهاي اوليه يافته،يافتهافزايش

پسرفت چشمگيرطور ها بهماه اندازه كليه12در مدت

. )10(كندمي

درصد 46هاي آناتومي در آنوماليفراواني درگيري كليوي از 

درصد موارد متفاوت 25تا 5نزديكتا ناكارآرايي كليوي 

ي دوم زندگي به از دههپسدرصد آنها 10تا 4است كه 

57نفر از 26در يك مطالعه .دكنپيشرفت ميESRDسمت 

تنها گرچه شتندناهنجاري ساختاري كليوي دا) %46(بيمار 

عملكرد كليوي در هنگام ارزيابي ضعف دچار آنها درصد 5

. )11و8(داشتند

ساله را 12و همكاران يك پسر Hooda،در يك مطالعه

باردت بيدل و بيماري نشانگانتوصيف كردند كه با تشخيص 

پيوند كليه آميز طور موفقيتبهكليوي مزمن درجه سه 

ه دچار سال20زنيك و همكاران نيزGupta. )12(شد

علت شكستگي چندگانه؛ احتمالا بهنارسايي كليه و 

سطح كراتينين . گزارش كردندرا استئوديستروفي كليوي 

را هاي دو طرفه كليه،بود و سونوگرافيmg/dl3سرمي وي

. )13(هيپوپلاستيك نشان داد

مرد 3(بيمار4و همكاران Somwanshiاست كه اين در حالي

رتينوپاتي پيگمانته، داكتيلي، هيپوگناديسم، پليدچار) زن1و 

در طبيعي رابا عملكرد كليوي ماندگي ذهنيچاقي و عقب

و Pal،همچنين. )14(ي آنها گزارش كردندهمه

Bhattacharyya ساله دچار رتينوپاتي پيگمانته،18يك زن
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ماندگيداكتيلي، چاقي و عقبهيپوژنيتاليسم، كوتولگي، پلي

. )15(كردندذهني بدون درگيري كليوي را گزارش 

اميد به زندگي چشمگيرطور رسد بيماري كليوي بهبه نظر مي

منظم پايش،گيريدر پي. دهددر اين بيماران كاهش ميرا 

نين در تشخيص زودرس فشارخون، سطح اوره سرم و كراتي

تغليظ ادراري گنجايش. استنارسايي كليوي كمك كننده

بالا كننده و فشارخون ، عفونت مجاري ادراري عوديافتهكاهش

. باشداز جمله تظاهر باليني كليوي اوليه در اين بيماران مي

خون، درمان عفونت ي مشكل كليوي شامل كنترل فشاراداره

تعادل درست كردن اختلالمجاري ادراري عود كننده، 

هنگام و درمان تشخيص زودابESRDالكتروليتي و 

روش درمان جايگزين كليوي هر سه.استجايگزيني كليوي 

) همودياليز، دياليز صفاقي مزمن و پيوند كليه(مدت طولاني

. )16و11(تواند اين بيماران موثر واقع شودمي

اغلب فراموش شده يا ،نادرنشانگانباردت بيدل يك 

درنگ توسط پزشكاناست كه بايد بيتشخيص داده نشده

متخصصين بموقع به وهشناسايي شدكودكان متخصص

ترين علتمهمنارسايي كليوي.ارجاع شودچشم، غدد و كليه

گيري پي. اين افراد استدر زودهنگام ميرومرگو بيماري

فشارخون، سطح كراتينين و اوره پايشدرگيري كليوي شامل 

راي پايين باز سنبيماراناين سرم و ارزيابي آناليز ادراري در 

.ودشميپيشنهادESRDپيشگيري از 

.گونه تضاد منافعي ندارنددارند كه هيچنويسندگان اعلام مي
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Abstract
Introduction: Bardet Biedl syndrome is a rare hereditary disorder associated with central obesity, mental retardation, 
polydactyly, retinal dystrophy, retinitis pigmentosa, hypogenitlism, hypogonadism, renal failure. Renal failure is a 
major cause of mortality in these patients. This report highlights the clinical importance of considering a Bardet Biedl 
syndrome diagnosis in adults with retinal dystrophy, polydactyly and renal failure.

Case Report: we present the case of a 32 yr old woman presented to our emergency room with uremic symptoms and 
metabolic acidosis.

Conclusion: Bardet Biedl syndrome, a rare often forgotten or not been diagnosed disorder, should be promptly 
identified by pediatricians and timely be referred to the ophtalmologist, endocrinologist, and nephrologist.
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