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不典型家族性Bardet-Biedl综合征报道 

陈克春 杨洋 廖世煌 胡建斌 陈斌 林婴 杨正林 

Bardet—Biedl综合征 (BBS)是一种少见的先天性遗传 

性疾病，一家同胞五人中四人发病更为罕见，现报道如下： 

患者父母均正常，为表兄妹近亲婚配，生育 4儿 l女。 

只有一个儿子完全正常，并生育 2女。 

例 1 (先证者)林 X 男 37岁 汉族，手足均为多 

指畸形，弱视伴夜间视物不清，斜视且眼睑下垂，反应迟钝， 

有轻 一中度学习障碍。体重 63公斤，身高 1．60，体重指数 

(BMI)24．60；双眼上睑下垂，双眼球向上、内、外运动 

受限，下斜视，双眼晶体皮质部分浑浊 ，眼底视乳头边界清 

楚 ，黄斑圆形 ，脉络膜萎缩；一侧睾丸小，发育不完全；指 

趾粗短，双侧六指截除术后，双下肢六趾。眼底造影所见： 

双眼豹纹状眼底，视乳头颞侧近视弧形斑明显，双眼黄斑区 

均可见约2PD大小的圆形脉络膜萎缩斑，脉络膜大血管暴 

露 ，视网膜血管形态及充盈时间正常，右眼黄斑 区可见 1PD 

大小、左眼黄斑区可见约2PD大小的边界清晰的窗样荧光。 

B超：双肾形态正常，肝胆胰脾正常。实验室检查：①随机 

尿蛋白±--+，镜下可见0-3／LP颗粒管型，0一 l RBC／ 

HP。②生化检查：脂血，肝肾功血糖正常，CHO 5．55 

mmol／L．TG 12．66 mmol／L f。ApoA 0．79 g／L i。 

ADoB 0．32 g／L l，LDL-C 2．75 mmol／L，HDL-C 0． 

66 mmol／L l。③用荧光标记的微卫星标记 (STR遗传标 

记物)对所有已知9个BBS位点进行基因型分析和遗传链连 

锁分析，患者在 BBS7上完全连锁。 

例 2 (林 X的三弟) 32岁 轻度肥胖 ，斜视、弱视 

伴夜盲，手足均为多指畸形，智力轻度低下，生殖器短小 ， 

患者在 BBS7上完全连锁。 

例 3 4 (林 X的姐姐和二弟)均为多指畸形，都在 

l岁左右夭折。 

患者的父母和另外的四弟体检正常。对该家系进行基 

因型分析和遗传连锁分析发现，该家系的患者在BBS7上完 

全连锁 ，父母为突变基因的携带者，林某的四弟完全正常。 

结合临床症状，诊断为不典型型BBS综合征。 

讨论 l866年， Laurence和Moon描述了一个有视网 
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膜色素变性、性腺发育低下、低智和痉挛性截瘫的疾病。60 

年后 ，Bardet和Bied1分别描述了类似的综合征 ，只是多了 

多指(趾)和肥胖征状。根据I临床表现，BBS分为五种类型： 

①完全型：肥胖、智力低下、视力减退、多指 (趾)畸形及 

性腺发育不良五项表现；②不完全型：无多指 (趾)畸形或 

性腺发育不良；③顿挫型：只有一、二项表现或几项不明显 

的变化；④不典型型：无视网膜色素变性，可有眼部的其他 

症状；⑤广泛型：除完全型的五项表现外，还有其他先天异 

常或遗传性疾病n一1。该家系患者无视网膜色素变性 ，但眼 

部有黄斑变性、斜视等病理变化，诊断为不典型型 BBS。 

目前已定位并已克隆的BBS基因有l2个，包括l1ql3． 

2的BBS1，l6ql2．2的 BBS2， 3ql1．2 BBS3， l5q24．1 

BBS4，2q31．1BBS5，20pl2．2 BBS6，4q27 BBS7，14q32． 

11 BBS8(TTC8)， 7P14 BBS9，l2q的BBS10，9q33．1的 

BBS1 l，4q27的BBS12『3—1。其中以BBS1最常见 ，约有44％ 

的患者与llql3．2 BBS1连锁，其次为16q12．2 BBS2，约 

为20％左右。4q27 BBS7基因由Badano在 2003年发现，并 

在4个阿拉伯BBS家系中找到致病突变，目前尚未在其他民 

族中发现致病突变。经过基因型和纯合子遗传连锁分析，发 

现本文家族的疾病基因连锁在BBS7位点，且该家族为一家 

同胞5人中4人为非典型型BBS综合征，更为罕见。该家系 

为我国BBS的基因型研究提供了一个新的内容。 
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