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·罕见病研究·

　　Bardet-Biedl(简称BBS)是一种罕见的常染色体隐性遗传
性疾病，可累及全身多个系统，以色素性视网膜病变、肥胖
症、智力发育迟缓、多指(趾)畸形、性腺功能减退、肾功能不
全为主要特征。目前国内外已报道500多例，我国报道明确诊
断仅80多例[1]。我国报道的病例中绝大多数为儿童及青少年
患者，成年患者极少[2]。现对收治的1例成年BBS进行回顾性
分析，以提高临床医师对该疾病的认识。

1  病例资料
1.1 病史  患者，成年男性，27岁，未婚，傣族。因“进行
性体重增加27年，失明3年，痤疮1年”于2019年10月23日
就诊于云南省昆明医科大学第一附属医院内分泌二科。足月
顺产，出生体重(不详)，自幼肥胖，且生后体重进行性增长
较快。较同龄人反应迟钝，无法完成学业，小学毕业后未上
学。3年前双眼视力逐渐下降至失明。1年来颜面反复痤疮。
家族中无类似病史者，否认家族遗传性疾病史，父母非近亲
结婚，有一个姐姐，发育正常。
1.2 查体  身高165cm，体重94kg，BMI 34.55kg/m2 ,血压
130mmHg/84mmHg，体型肥胖，满月脸，颜面皮肤痤疮，
无多血质貌及紫纹，头颅无畸形，耳、鼻、口腔无异常，心

肺腹未见异常体征。双手指及足趾粗短，双足第五趾外侧分
别可见一多趾(六趾)。
1.3 辅助检查
1 . 3 . 1  实 验 室 检 查   血 常 规 、 尿 常 规 、 甲 功 、 骨 代 谢 五 项
均正常；糖化血红蛋白6.2%；血生化：AST 51.5IU/L，
ALT 60.7IU/L，γ-GT166IU/L，尿酸533.6umoL/L，肌酐
90.8μmol/L，胱抑素C1.24mg/L，总胆固醇6.25mmoL/L，
甘油三酯2.37mmoL/L，低密度脂蛋白4.37mmoL/L，血
钾3.37mmoL/L；胰岛素C肽释放试验：空腹、半小时、两
小时C肽分别为3.46、6.96、18.51ng /mL，胰岛素分别为
23.67、104.71、大于300mu/L；同步血糖：4.59、6.19、
9.43mmoL/L；垂体激素：泌乳素18.8ng/mL；性激素：促
卵泡生成素5.22mIU/mL、促黄体生成素4.47mIU/mL、雌二
醇14pg/mL、孕酮0.24ng/mL、睾酮216ng/dl；皮质醇节
律8点、16点、24点分别为165.9、82.87 、48.49pg/mL；
促肾上腺皮质激素节律8点、16点、24点分别为6.58、3.05、
1.79pg/mL。
1.3.2 影像学检查  垂体磁共振平扫未见异常。肾上腺CT平扫+
增强未见异常。全腹部CT：(1)肝脏脂肪浸润；(2)前列腺少许
钙化灶。胸部CT：双肺未见明显异常；心脏稍大。头颅、眶
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Abstract: Bardet-Biedl syndrome(BBS) is a rare autosomal recessive genetic disease. In order to investigate the clinical features, pathogenesis, diagnosis 
and treatment of BBS. Study the medical history and auxiliary examination report of a male BBS patient were retrospectively analyzed, and the 
related literature was reviewed. The patient was a 27-year-old male with clinical manifestations of multiple finger (toe) malformation, retinitis 
pigmentosa (blindness in severe cases), obesity, mental retardation, gonadal hypoplasia, and abnormal glucose tolerance. It should be improving 
the understanding of BBS, to pay attention to differential diagnosis, to avoid misdiagnosis.
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区及副鼻窦CT：(1)脑实质平扫未见明显异常；(2)双侧上颌窦
粘膜稍厚：右侧下鼻甲增大，鼻中隔偏曲；(3)双侧眶区未见
明确异常。泌尿系B超：双肾、膀胱、前列腺未见明显异常声
像。心脏彩超：先心病：房间隔缺损(继发孔型)。双能X线骨
密度示：L1~L4Z值评分-0.6，在同龄人范围内。
1.3.3 其他 心电图  窦性心动过速。相关科室会诊评估意见：
眼科：双眼视神经萎缩。耳鼻喉科：无明显听力下降。精神
科：常识理解判断力减退，计算力减退，有认知功能障碍。
泌尿外科：阴茎外观短小，包皮过长，双侧睾丸未触及异
常。
1.4 病例特点  成年男性，以失明、肥胖为主要症状就诊，结
合查体有多趾畸形、阴茎短小、智力水平低下，并伴有心血
管疾病(先心病)及糖耐量异常。
1.5 临床诊断  Bardet-Biedl综合征。
1.6 治疗方法  瞩患者减轻体重、生活方式干预降糖、促尿酸
排泄、碱化尿液、降脂、对症支持治疗。目前仍在随访观察
中(患者及家属因个人原因，目前未进一步行基因检测，并拒
绝先心病相关诊治)。

2  讨   论
　　BBS(又称巴德-毕氏综合征)，由Bardet和Biedl于1920年
首次报道。目前本病的发病机制尚不清楚，相关研究证明该
疾病的不同临床表现与特定基因突变相关。迄今为止，已发
现分别位于不同染色体的21个BBS基因异常可以导致BBS表
型[3]，80%BBS患者可通过基因检测明确分子诊断[4]。但目前
其诊断仍主要依靠临床表现。
　　该疾病有以下6个主要特征：(1)视网膜色素变性：几乎
所有的BBS患者均伴有结构或功能视网膜营养不良或典型的
色素性视网膜炎[5]。起病较早，早期出现视力减退和夜盲，
病情进展迅速，部分患者20岁之前就已完全失明[6-7]。本例
患者目前已有失明症状。(2)肥胖：中心性肥胖是最常见特点
之一，72%~96%的患者均有肥胖[8]。患儿出生时的体重可正
常，常常从婴幼儿时期开始，体重随年龄的增长而增加。本
例患者体重指数34.55kg/m2，属于肥胖。(3)多指(趾)畸形：
多指(趾)是该疾病有价值的诊断标志之一。多趾比多指更常
见。大部分表现为第五趾(指)外侧多趾(指)，对称或 不对称，
单侧或双侧，也可合并伴有短趾(指)或并趾(指)。但需注意，
即使在同一个BBS家庭中，也并非每位患者均会出现肢体缺
陷[9]。本例患者有双足第五趾外侧分别多一足趾畸形，且合
并短趾。(4)智力发育低下：一半以上的患儿存在智力发育迟
缓，表现为语言、行为、智力等发育水平低于同龄儿童。本
例患者有学习困难、成绩差、反应迟钝。(5)性腺发育不良：
均可见于男女性患者中。在男性患者中多表现为小阴茎及小
睾丸，女性患者可有子宫、附件发育不全、第二性征延迟、

双子宫或阴道闭锁等生殖器畸形。该特征在婴幼儿时期判断
比较困难，通常到青春期才能被发现而诊断。本例患者有阴
茎短小体征。(6)肾功能异常：据报道90%以上的患者均有
肾脏受累表现，常见表现为蛋白尿和多尿，最终导致肾衰竭
而需透析或肾移植治疗。该患者虽然目前血肌酐正常，但尿
酸水平增高，不排外可能与肾脏损伤有关。其次，BBS的次
要特征包括：斜视/白内障/散光、短趾/并趾畸形、肝脏纤
维化、糖尿病、神经功能损害、颅面部先天畸形、牙齿不规
则、运动发育迟缓、高血压、心血管异常、听力损害及嗅觉
异常等。具有6项主要特征中的4项或3项主要特征加上2项次
要特征即可以临床诊断为Bardet-Biedl综合征。结合本病例
患者具备视网膜病变、肥胖症、多趾畸形、智力水平低下、
性腺发育不良5个主要特征，该疾病临床诊断成立。
　　据查阅BBS疾病相关文献，目前国内外关于BBS疾病的
相关报道多为儿童及青少年。而国内患者确诊该疾病的年龄
明显高于国外报道，可能与医疗水平落后以及医师对该疾病
认识不足有关。因此，需临床医师引起重视。国内报道病例
大多为临床诊断病例，基因诊断明确的病例及家系报道均较
少，故各基因型分布情况尚未可知[10]。　　　
　　Bardet-Biedl综合征目前尚无根治方法，多针对不同个
体出现不同的症状进行对症支持治疗。此病预后较差，肾衰
竭为主要死亡原因。因此，早期诊断及对症治疗可延缓病情
进展，改善预后。
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