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Bardet-Biedl Syndrome بيدل -متلازمة بارديت 

 الفئة

 مرض وراثي متعدد الأجهزة 

 مجموعة الصلة 

non-motile ciliopathy .اعتلال الأهداب غير الحركية ، 

 الوراثة

 صبغية جسدية متنحية. 

 الجينات الطافرة 

جينًا يرتبط حدوث تغيّر فيها بالمرض. المتغيرات مسببة المرض الأكثر شيوعًا موجودة   26تم الكشف عن ما لا يقل عن 

. كل واحد من  BBS4- و BBS1, BBS10, BBS2, BBS12, MKKS (BBS6), CEP290, ARL6في الجينات

 % من الحالات. 5الجينات الأخرى المرتبطة بالمرض مسؤول عن أقل من 

 الأعراض

( هي مرض يصيب عدة أجهزة في الجسم. خصائص المرض الرئيسية هي: تضرر الخلايا  BBSبيدل )-متلازمة بارديت 

(، سواء تلك المسؤولة عن رؤية التفاصيل والألوان  cone-rod dystrophyالمستقبلة للضوء في شبكية العين )

(؛ السمنة الزائدة والمضاعفات  Rods( وتلك المسؤولة عن الرؤية المحيطية والرؤية الليلية )Conesوالرؤية النهارية )

المرتبطة بها؛ تعدد الأصابع حيث يكون الإصبع الإضافي بعد الإصبع الصغير في اليد أو بعد الإصبع الصغير في القدم  

(postaxial polydactyly( ؛ إعاقة ذهنية؛ انخفاض في وظيفة الغدد التناسلية)Gonads )-   الخصيتين عند الذكور

من الغدة النخامية  FSHو  LHبأعقاب نقص في إفراز هرمونات الموجهات التناسلية  -والمبيضين عند الإناث 

(hypogonadotropic hypogonadism؛ تشوهات في الجهاز ال)  تناسلي والبولي؛ تشوهات في الكلى؛ و/أو مرض

 (.renal parenchymal diseaseفي نسيج الكلية الوظيفي المسؤول عن تصفية الدم وإنتاج البول )

خصائص ثانوية. يمكن أن يظهر المرض أيضًا على شكل مشاكل  BBSبالإضافة إلى الخصائص الرئيسية الموصوفة، لـ 

في العيون مثل الحول، اللابؤرية )خلل في انكسار الضوء وتركيزه داخل العين( وإعتام عدسة العين )تعكر عدسة العين  

دان حاسة  مما يعيق وضوح الرؤية(. ويواجه المرضى أيضًا تغيرات هيكلية طفيفة في الرأس والوجه، فقدان السمع وفق

( والحنك  Hypodontia(. تشمل مظاهر المرض في الفم والأسنان ازدحام الأسنان، نقص بالأسنان )Anosmiaالشم )

المحدب بشكل زائد. تم الكشف لدى المرضى عن أمراض في الجهاز الهضمي والكبد، أصابع اليدين والقدمين القصيرة  

(brachydactyly( أو الأصابع الملتحمة )syndactyly  مشاكل في الجهاز العضلي الهيكلي، مشاكل في الجلد ،)

حركة  - Ataxia(، الترنح )hypertoniaومشاكل في النمو العصبي، بما في ذلك زيادة طفيفة في توتر العضلات )

خرقاء للأطراف وعدم ثبات المشية(، ضعف التنسيق الحركي وعدم التوازن. تشمل مظاهر المرض الإضافية تأخر  

 النمو، نوبات تشنجية، مشاكل الكلام والمشاكل النفسية أو السلوكية. 

يؤثر تضرر الخلايا المستقبلة للضوء في العين في مرحلة مبكرة على بقعة العين، وهي منطقة من شبكية العين تتكون 

( وهي مهمة للرؤية في الليل وفي ظروف الإضاءة الخافتة، ولذلك تظهر في البداية  rodsبشكل رئيسي من عصيّات )

على شكل عمى ليلي. فيما بعد، يحدث أيضًا فقدان متفاقم تدريجيًا بالرؤية الطرفية )المحيطية( للأشياء التي على حواف  

رر هي رؤية الألوان، وفي بعض  المجال البصري، وذلك أيضًا بسبب تضرر العصيّات. القدرات الإضافية التي تتض

الطبي  الأحيان يحدث أيضًا انخفاض عام في حدة البصر. هذه الأعراض هي ما يدفع الناس غالبًا إلى التوجه للفحص  

فحص النشاط   - EEG. من المرجح أن تظُهر العلامات في فحص تخطيط كهربية الدماغ )BBSوالوصول إلى تشخيص 
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الكهربائي للدماغ( نتائجًا ذات أهمية بعد سن الخامسة. عادةً ما يفقد المرضى البصر كليًا حتى العشرينيات أو الثلاثينيات  

 من عمرهم. 

في السنة الأولى من العمر تتطور السمنة المركزية، وهي تراكم الدهون في البطن حول الأعضاء الداخلية. عادة ما يكون 

وزن الطفل عند الولادة طبيعيًا. تعتبر مظاهر المرض الأخرى المرتبطة عادة بالسمنة الزائدة بمثابة خصائص ثانوية 

)كجم لكل متر   35.7( لدى المرضى يبلغ BMIمتوسط مؤشر كتلة الجسم )للمرض. تم الإبلاغ في المقالات العلمية أن 

 Postaxialمربع( تقريبًا. بالإضافة إلى الأصابع الإضافية بعد الإصبع الصغير في اليد أو الإصبع الصغير في القدم )
polydactyly أو  4-2(، تم الإبلاغ أيضًا عن مضاعفة أحد الأصابع الوسطى في اليد )تضاعف الأصابع

Mesoaxial polydactyly لدى المرضى الذين يكون المتغير الجيني المسبب للمرض لديهم في الجين )LZTFL1 
(BBS17) . 

بيدل والتي وصفت إعاقة ذهنية شديدة، لم تأخذ في الاعتبار ضعف البصر لدى  -التقارير التاريخية عن متلازمة بارديه

مع مستوى عتبة  BBSمريضًا مصابًا بمتلازمة  24.( على  Kerr et al، نشُرت دراسة )2016المرضى. وفي عام 

% من المرضى فقط استوفوا معايير تشخيص الإعاقة  25-%20(، ووجدت أن 20/400معين لحدة البصر المحفوظة )

انحراف معياري مقارنة بمتوسط  1.5الذهنية. ومع ذلك، كان الأداء الذهني لدى جميع المشاركين في الدراسة أقل بمقدار 

%(،  69%(، القدرة على الاستماع ) 44-%22ضطراب في طلاقة الكلام )السكان. كما عانى المشاركون أيضًا من ا 

%، 53%(، القدرة على إدراك المعلومات الحسية وتنظيمها وإيجاد حلول للمشاكل وفحصها )74ية الوظيفية )الاستقلال

Perceptual Reasoning من المرضى  77(. وُجدت خصائص مرتبطة باضطراب على طيف التوحد لدى %

 المشاركين في الدراسة. 

في بعض الأحيان، يصبح الانخفاض في وظيفة الغدد التناسلية )قصور الغدد التناسلية( وتأخر ظهور الخصائص الجنسية  

الثانوية )نمو الشعر في منطقة الإبط، العانة والوجه، ظهور الثديين وما إلى ذلك( واضحًا فقط خلال سن المراهقة. قد  

جم الخصيتين. تظهر الخصية المعلقة )حالة لا تنزل فيها الخصية  يعاني الذكور المرضى من صغر القضيب أو صغر ح

% من الذكور المصابين بالمرض. أظهر فحص الغدد الصماء وجود قصور  9إلى مكانها الطبيعي في كيس الصفن( لدى 

ي من % من المرضى الذكور، وهو ما يعني لدى الرجال أن الخصيتين لا تنتجان ما يكف19.5في الغدد التناسلية لدى 

 هرمون التستوستيرون. 

قد تحدث لدى الإناث المصابات تغيرات تشريحية مثل نقص نمو الرحم أو وجود رحم مزدوج )وهي حالة يكون فيها  

(،  Septate vaginaرحمان فعليًا(، نقص في نمو قناتي فالوب والمبيضين، فصل غير طبيعي )حاجز( في المهبل )

وهي حالة تكون فيها الفتحة مغلقة(، غياب فتحة المهبل و/أو فتحة الإحليل،   - Atresiaانسداد جزئي أو كامل للمهبل )

( بمفرده أو مع توسّع مصاحب  Hydrocolposتوسّع المهبل نتيجة تراكم البول في تجويف المهبل بسبب الانسداد )

(، وهي حالة يستمر فيها تصريف الجهاز البولي والمهبل في قناة مشتركة على  Hydrometrocolposلتجويف الرحم )

( والناسور )قناة صغيرة( بين Persistent urogenital sinusن أنه كان ينبغي أن يحدث انفصال بالفعل )الرغم م

(. ضعف الخصوبة هو مشكلة شائعة، ولكن تم الإبلاغ عن مرضى من كلا  Vesico-vaginal fistulaالمثانة والمهبل )

 الجنسين تمكنوا من إنجاب الأطفال. 

في الكلى بشكل كبير بين المرضى ويمكن أن يشمل عيوبًا هيكلية في الكلى،   BBSيختلف المظهر السريري لمتلازمة 

( وارتجاع البول من المثانة إلى الحالبين، وهما القناتان اللتان  Hydronephrosisتوسع الكلية بسبب الاستسقاء الكلوي )

(  Parenchymaتنقلان البول من الكلى إلى المثانة في الحالة السليمة. قد يظهر أيضًا مرض متقدم في النسيج الوظيفي )

المسؤول عن تصفية الدم وإنتاج البول في الكلية، والذي غالبًا ما يكون مصحوبًا بخلل في تركيز البول. تشمل أعراض  

 (.Polydipsia( وكثرة الشرب )Polyuriaالحالة التي لا يستطيع فيها المريض تركيز البول كثرة التبول )

 Horseshoeيمكن أن يعاني المرضى المصابون بهذه المتلازمة من أمراض الكلية البنيوية، مثل: الكلية الحذوية )
kidney( وهي حالة يحدث بها اندماج غير طبيعي لأسفل الكليتين بدل أن تكونا منفصلتين؛ الكلية المنتبذة ،)Ectopic 
Kidney  وهي كلية غير موجودة في موقعها التشريحي الطبيعي؛ الكلية المزدوجة؛ غياب الكلية؛ وكذلك حالة تكون ،)



 

 BLEND Localizationתרגום ועריכה: 
 

(، من كيس واحد في كلية واحدة وحتى أكياس dysplastic cystic diseaseفيها أكياس مملوءة بالسوائل في الكلية )

% من المرضى، المثانة  10% إلى 5التي تظهر لدى  BBSمتعددة في كلتا الكليتين. تتضمن مضاعفات متلازمة 

 العصبية، وهي إصابة عصبية في المثانة يمكنها أن تسبب مشاكلا في إفراغ البول وكذلك انسداد مخرج المثانة.

. وفي دراسة أجريت عام  BBS( هو سبب رئيسي لمرض ووفاة الأشخاص المصابين بـ CKDمرض الكلى المزمن )

2017 (Forsythe et al ظهر مرض الكلى المزمن لدى ،)من  6% من البالغين. أصيب 42% من الأطفال و31 %

( واحتاجوا إلى غسيل الكلى  End-Stage Renal Disease - ESRD% من البالغين بفشل كلوي نهائي )8الأطفال و

  4الذين تطور لديهم مرض كلوي مزمن متقدم )في المراحل  BBSو/أو زراعة الكلى. لدى معظم الأطفال المصابين بـ 
(، تم إجراء التشخيص الأولي لمرض الكلى خلال السنة الأولى من العمر وتم تشخيص جميعهم تقريبًا حتى سن 5إلى 

، مثل ارتفاع ضغط الدم )في ثلث الحالات تقريبًا( ومرض  BBSصاحب إلى جانب الخامسة. إذا كان هناك مرض م 

، فقد يؤثر ذلك على تقدم مرض الكلى المزمن. تم الإبلاغ عن نتائج جيدة على المدى الطويل  2السكري من النوع 

 . BBSلزراعة الكلى لدى مرضى 

وعلى الرغم من تشخيص بعض المرضى بالترنح وضعف التنسيق الحركي مع فرط التوتر العضلي الخفيف )زيادة  

طفيفة في توتر العضلات( في كل الأطراف الأربعة، إلا أنه لم يتم حتى الآن وصف أي صلة بين هذه الأعراض  

(. وفقًا لقاعدة البيانات السريرية MRIطيسي )والتغيرات الدماغية التي يمكن الكشف عنها في التصوير بالرنين المغنا

(، تم حل معظم حالات الاختلاجات أو الصرع التي تم الإبلاغ عنها لدى المرضى قبل  CRIBBS)أي  BBSلمرضى 

بلوغهم سن الرشد. تشمل اضطرابات الكلام لدى المرضى صعوبات في إنتاج الكلام وفهم اللغة، خلل في النطق،  

نفي أو مصحوب بتنفس زائد. من المرجح أن يكون نمط الكلام هذا ناتجًا عن الدمج بين مشاكل بالإضافة إلى كلام أ

السمع، عيوب الفم والأسنان والاضطرابات العصبية. يعاني المرضى أيضًا من اضطرابات سلوكية ونفسية، بما في ذلك 

(، القلق واضطرابات المزاج. نتيجة لكل هذا، فإن تأخر النمو الذي يشمل جميع OCDاضطراب الوسواس القهري )

أمر شائع بين الأطفال المصابين بـ   -المهارات الحركية الكبرى، المهارات الحركية الدقيقة ومهارات اللغة  -المجالات 

BBS .وعلى الرغم من التأخر، يتمكن معظم الأطفال في النهاية من تحقيق مراحل نمو مهمة مثل الكلام والمشي . 

تشمل التغيرات الهيكلية التي تم وصفها في الرأس والوجه )الملامح التشوهية للوجه والجمجمة( لدى المرضى ما يلي:  

رأس قصير بشكل غير متناسب، بحيث تكون هناك نسبة غير سليمة بين عرض   - Brachycephalyقصر الرأس )

( والجبهة الضيقة؛ فجوة قصيرة متجهة للأسفل بين الجفنين  Macrocephalyالرأس وطول الرأس(، تضخّم الرأس )

الفرُجة   - Philtrumعندما تكون العين مفتوحة؛ عيون غائرة ومتباعدة عن بعضها؛ آذان كبيرة؛ نثرة طويلة وملساء ) 

بين الأنف والشفة العليا(؛ جسر أنفي مسطح؛ خدود مسطحة، بسبب نقص نمو العظم الوجني؛ وتراجع الفك  

(Retrognathiaيمكن .) .أن تكون ملامح الوجه خفيفة وغير ثابتة لدى المرضى المختلفين 

من المرجح أن يتم التقليل من الإبلاغ عن انخفاض حاسة الشم وفقدان حاسة الشم. وعلى الرغم من أنه من المرجح أن  

تكون هذه المشاكل ناتجة عن خلل في الأهداب لدى المرضى )وهي هياكل حسية موجودة أيضًا في نسيج ظهارة الشم(، 

ضى تظهر أيضًا بنية غير طبيعية لبصيلات الشم الموجودة في  فإن فحوصات التصوير بالرنين المغناطيسي لأدمغة المر

الجزء السفلي من الدماغ فوق كل واحد من تجويفات الأنف. الخصائص الرئيسية في الفم والأسنان هي: نقص الأسنان  

(Hypodontia( أو صغر حجم الأسنان )Microdontia  ؛ ازدحام الأسنان؛ جذور قصيرة وحالة يصُبح فيها جسم)

(؛ الإطباق المتصالب الخلفي، وهي حالة تغلق فيها الأسنان السفلية  Taurodontismن كبيرًا على حساب الجذور )الس

أمام الأسنان العلوية )عكس الإطباق السليم( في الجزء الخلفي من الفك؛ نقص في نمو مينا الأسنان وحنك أعلى وأكثر  

 تحدبًا من المعتاد.

المرضى معرّضون لخطر حدوث مضاعفات ثانوية في الفم، وهي نتيجة المظاهر السريرية الأخرى للمتلازمة، بما في  

-drug( اللثة الناجم عن الأدوية )Hyperplasiaذلك سوء نظافة الفم، مرض اللثة، تسوس الأسنان، فرط تنسج )
induced gingival hyperplasia.جفاف الفم، تغيرات في حاسة الذوق واضطرابات في الكلام ،) 
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( تبين أن نسبة صغيرة من المرضى  2019) .CRIBBS (Olson et alوفي دراسة أجريت على قاعدة بيانات 

%( لديها تشوهات هيكلية في البطن أو الصدر، وعلى وجه التحديد مشاكل في نمط تقسيم الهياكل في البطن  1.6)

مرة من المعدل لدى عامة السكان، ولكنه أقل من   170والصدر إلى الجانبين الأيمن والأيسر. إن هذا المعدل أعلى بـ 

في اضطرابات الأهداب المتحركة )على النقيض من هذا المرض حيث يكون الضرر في الأهداب غير   المعدل الموجود

من   -، بحيث تختلف مستويات شدتها بشكل كبير BSSالمتحركة(. هناك نطاق لهذا النوع من المشاكل لدى مرضى 

(، حيث تكون أعضاء البطن والصدر على الجانب المعاكس للطبيعي كما في Situs inversusانقلاب وضع الأحشاء )

صورة المرآة، وصولًا إلى حالة تكون فيها بعض الأعضاء فقط في مواقع غير صحيحة من حيث اليمين واليسار. تم 

ة يوجد فيها الكشف لدى المرضى عن حالات تتواجد فيها الأعضاء البطنية على خط الوسط، حالة غياب الطحال أو حال 

 أكثر من طحال. 

،  AVSDاليسار وتم الإبلاغ عنها لدى المرضى. أحدها هو -هناك عيوب خلقية في القلب مرتبطة بخلل في نمط اليمين

وهي حالة يكون فيها صمام واحد يفصل الأذينين والبطينين في القلب، بدلاً من صمامين في الحالة السليمة )واحد على  

الجانب الأيسر والآخر على الجانب الأيمن(. وكقاعدة عامة، يوجد لدى معظم الأطفال الذين يعانون من هذا العيب خلل  

(. بالإضافة إلى ذلك، تم الكشف لدى  ASD( و/أو في الحاجز بين الأذينين )VSDأيضًا في الحاجز بين البطينين ) 

الجزء  المرضى عن مشاكل تتعلق بالأوعية الدموية، مثل حالة يكون فيها وريدان أجوفان علويان يصرفان الدم من 

(، وكذلك حالة يكون  bilateral persistent superior vena cavaالعلوي من الجسم إلى القلب في مكان واحد )

( ويكون هناك  interrupted inferior vena cavaفيها الوريد الأجوف السفلي متقطعًا أو مفقودًا في قسم معين )

(. ومع ذلك، يبدو إن شيوع الإصابة  hemiazygos continuationتعويض عن طريق أوردة أخرى تصبح أطول )

بعيب في القلب ومشاكل في الأوعية الدموية أقل مما كان يعُتقد في السابق. تم الإبلاغ عن حالات نادرة فقط من اعتلال  

، وهو مرض ينتج عن ضعف عضلة القلب وتضخمها، ومن  BBSعضلة القلب التوسعي لدى الأشخاص المصابين بـ 

 غير المعروف ما إذا كانت لهذه المشكلة أسباب وراثية أخرى لدى المرضى. 

. وتشمل هذه  CRIBBSتم الكشف عن مشاكل في الجهاز الهضمي لدى عدد قليل من المرضى في قاعدة البيانات 

( للمستقيم والقولون، Parasympatheticالمشاكل مرض هيرشسبرونج، وهو عبارة عن نقص في التعصيب اللاودي )

ويرتبط بالإمساك المزمن. بالإضافة لذلك، تم الكشف عن تشوهات بنيوية في الجهاز الهضمي، من بينها: انقسام لسان 

 aryngeal and esophageal(، أغشية رقيقة تغطي المريء وصندوق الصوت )Split epiglottisالمزمار )
webs  انسدادات معوية وانسدادات فتحة الشرج. مرض الأمعاء الالتهابي وداء السيلياك أكثر شيوعًا لدى مرضى ،)

BBS .يشمل مرض الكبد لدى المرضى تغيرات في القنوات الصفراوية مع توسع بسبب تكوّن  مقارنةً بالسكان عامة

( ومرض الكبد الدهني  periportal fibrosis(، تندب الكبد حول الوريد البابي وتشعباته )Cystsأكياس بها سائل )

 (، وهو ثانوي للسمنة.NAFLDغير الكحولي )

تشمل الاضطرابات في الغدد الصماء أو الاضطرابات الأيضية الأمراض المصاحبة للسمنة الزائدة لدى المرضى، مثل  

اضطراب الدهون في الدم )غالبًا ما يكون فرط ثلاثي الغليسيريد، أي ارتفاع الدهون الثلاثية في الدم(، مقاومة الأنسولين 

. بالإضافة إلى ذلك، متلازمة تكيس المبايض  2ون السكري من النوع وارتفاع مستوى الجلوكوز في الصيام مع أو بد

(polycystic ovaries  شائعة بين المصابات بالمرض. على الرغم من أنه يمكن أحيانًا السيطرة على السكري من )

أيضًا الأنسولين.  بواسطة النظام الغذائي، إلا أن العلاج الدوائي يكون مطلوبًا في كثير من الأحيان بحيث يشمل  2النوع 

بالإضافة إلى ذلك، تم الإبلاغ لدى المرضى عن قصور خفيف في الغدة الدرقية لا يصل إلى المستوى السريري وأهميته 

 الصحية غير واضحة. 

تتميز هذه المتلازمة بخصائص إضافية تم تحديدها في الجلد، السمع والجهاز الهيكلي العضلي ولا تشكل جزءًا من معايير  

% من المرضى، لقسم من أعراض المرض الأخرى نفوذية  100التشخيص. في حين يظهر الضرر في شبكية العين لدى 

ي نسبة معينة فقط من الأشخاص الذين يحملون المتغير الجيني جزئية. في حالة النفوذية الجزئية للعرض السريري، تعان

 المسبب للمرض من ذلك العرض السريري. 
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 الحد الأقصى لشيوع المرض 

لدى فئات سكانية عربية معينة. إن المرض شائع بشكل  1:13,500لدى سكان شمال أوروبا و 1:160,000حوالي 

 خاص لدى القبائل البدوية، بما في ذلك القبائل البدوية في النقب.

 التشخيص 

السريري من خلال تحديد أربع خصائص سريرية أساسية، أو ثلاث خصائص سريرية أساسية   BBSيتم تشخيص 

هي تضرر الخلايا المستقبلة للضوء   BBSوخاصية ثانوية. الخصائص السريرية الرئيسية التي تثير الشك في الإصابة بـ 

%(، كثرة الأصابع حيث  89% من المرضى(، السمنة المركزية )94لدى  cone-rod dystrophyفي شبكية العين )

، لدى  ostaxial polydactylyيكون الإصبع الإضافي بعد الإصبع الصغير في اليد أو بعد الإصبع الصغير في القدم )

(، علامات Hypogonadism%(، انخفاض في وظيفة الغدد التناسلية )66% من المرضى(، الإعاقة الذهنية )79

%(. الخصائص السريرية الثانوية التي تؤخذ 52ومرض كلوي ) % من المرضى(59تناسلي )أخرى في الجهاز البولي ال

%( والمشاكل النفسية أو  9.6%(، الصرع )81التأخر في النمو ) -في الاعتبار عند التشخيص هي: المشاكل العصبية 

% من المرضى(؛ علامات في الفم والأسنان )حوالي  100% إلى 47%(؛ تضرر القدرة على الشم )لدى 35السلوكية )

% من  29% إلى 1.6(؛ تشوهات في جهاز القلب والأوعية الدموية أو تشوهات في الأعضاء البطنية )لدى 50%

مرض هيرشسبرونج، وهو نقص في التعصيب نظير الودي للمستقيم والقولون  -المرضى(؛ مشاكل في الجهاز الهضمي 

%( ومرض كبدي 1.5%(، مرض السيلياك )1.1ي الأمعاء )%(، مرض التهابي ف2.8ويرتبط بالإمساك المزمن )

وهي مجموعة من  -%( 54.3%(؛ بالإضافة إلى مشاكل أيضية ومشاكل في الغدد الصماء مثل المتلازمة الأيضية )30)

وكذلك قصور   -وأمراض القلب والأوعية الدموية  2الأعراض التي تزيد من خطر الإصابة بمرض السكري من النوع 

%( ومتلازمة تكيس  15.8) 2%(، السكري من النوع 19.4درقية الخفيف الذي لا يصل إلى العتبة السريرية )الغدة ال

 %(.14.7المبايض )

في الواقع، هناك صعوبة في استخدام هذه المعايير السريرية. أحد أسباب ذلك هو أن الخصائص السريرية تظهر طوال 

فترة الرضاعة، الطفولة وحتى عندما يكون المرضى بالغين شباب، وبالتالي من الصعب في بعض الأحيان إجراء  

لدى كل جنين أو طفل مصاب بمرض  BBSمتلازمة تشخيص سريري في بداية مرحلة الطفولة. لذلك، يجب الاشتباه ب 

(، حيث قد تكون هذه العلامات polydactylyكلوي بنيوي، تشوهات في الجهاز البولي التناسلي و/أو إضافة أصابع )

الوحيدة للمرض في هذا العمر. السمنة المركزية، والتي تتطور عادة في السنة الأولى من العمر، هي علامة مبكرة لـ  

BBS ب أن تثير الشك أيضًا بخصوص هذا التشخيص. عندما يشتبه في الإصابة بـ ويجBBS   ولكن لم يتم التوصل إلى

تشخيص سريري، يجب التحقق من استيفاء المعايير بشكل دوري. التحدي الإضافي في التشخيص هو أن مظاهر المرض  

 متنوعة ومختلفة بين المرضى.

( ومرض الكلى المزمن فقط عندما يصل المرضى إلى سن  cone-rod dystrophyقد يظهر الضرر في شبكية العين )

الحساسية للضوء(، انخفاض حدة البصر وفقدان   - Photophobiaالمدرسة. يتمثل تضرر الشبكية في رهاب الضوء )

(. قد Polydipsia( والإفراط في الشرب )Polyuriaالتمييز بين الألوان. يتمثل مرض الكلى المزمن في كثرة التبول )

في   -( وغياب البلوغ الجنسي في مرحلة لاحقة أكثر Hypogonadismيظهر الانخفاض في وظيفة الغدد التناسلية )

بداية سن البلوغ. يمكن أن يساعد التاريخ العائلي المناسب لمرض وراثي ينتقل بوراثة صبغية جسدية متنحية في 

، يجب توثيق التاريخ العائلي على مدى ثلاثة أجيال  BBSالتشخيص. في عملية تشخيص مريض يشتبه في إصابته بـ 

ويجب الانتباه إلى إمكانية زواج الأقارب بين الوالدين. ينبغي أيضًا فحص المشاكل الطبية التي يعاني منها الأشقاء، إما  

 من خلال الفحص الجسدي المباشر أو فحص سجلاتهم الطبية. 

(، يوصى بالاستعانة في  ciliopathiesقد يشبه أمراضًا أخرى تتضرر فيها أهداب خلايا الجسم ) BBSبما أن 

التشخيص النهائي بفحص جيني جزيئي يكشف عن متغيرات جينية مسببة للمرض في نسختي الجين المرتبط بالمتلازمة، 

جينًا يرتبط وجود خلل فيها   26من بين قائمة هذه الجينات التي تم تحديدها حتى الآن. تم الكشف عن ما لا يقل عن 

 BBS1 (23.4%), BBS10مسببة للمرض الأكثر شيوعًا موجودة في الجينات بالمرض. المتغيرات الجينية ال
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(14.5%), BBS2 (9.6%), BBS12 (6.4%), MKKS (BBS6, 6.3%), CEP290 (6.3%), ARL6 (5.1 )%

%(. كل واحد من الجينات الأخرى التي تبين أنها مرتبطة بالمرض في دراسات مختلفة مسؤول عن أقل  5.3) BBS4-و

 ،BBIP1، BBS5، BBS7، BBS9، TTC8، CFAP418، CEP164، IFT27% من الحالات، ومن بينها:5من 
IFT74، IFT172، LZTFL1، MKS1، SCAPER، SCLT1، SDCCAG8، TRIM32و ،WDPCP تم الإبلاغ .

لدى عائلة بدوية بها زواج أقارب، وكانت الخاصية السريرية   TRIM32عن وجود متغير جيني مسبب للمرض في الجين 

 (. Limb-girdle muscular dystrophyالفريدة للمتلازمة لديهم ضمور العضلات في حزام الكتف والحوض )

تتضمن الطرق المختلفة لإجراء الفحص الجيني الجزيئي فحوصات موجهة )لوحة متعددة الجينات( والتوصيف الجينومي  

الشامل. اللوحة متعددة الجينات هي لوحة فحص تتضمن عدة جينات موجودة في التشخيص التفريقي وفقًا لصورة 

اك احتمال كبير بأن يتمكن بالفعل من الكشف عن السبب المرض السريرية. يتمتع هذا الفحص بميزتين بارزتين. أولا، هن

الجيني للمرض من بين الأمراض التي تتوافق مع العلامات. ثانيًا، وبخلاف عن التوصيف الجينومي الشامل الذي يكشف 

عن آلاف التغييرات الموجودة في الحمض النووي لدى كل شخص، يوجد في اللوحة التي تتضمن عدة جينات مختارة 

أصغر من النتائج التي يكون معناها غير مفهوم أو التي لا تفسر المرض. يجب الانتباه إلى أن تركيب اللوحة   عدد

وحساسية الفحوص التي يتم إجراؤها لكل جين قد تختلف من مختبر إلى آخر. يوصى باستخدام لوحة جينية متعددة  

وتتضمن الجينات التي من المعروف أنها مرتبطة بهذا المرض أو لوحة متعددة الجينات أوسع   BBSالجينات تركز على 

 (.ciliopathy gene panelتتضمن جينات مرتبطة بمجموعة من الأمراض الوراثية التي تضر بالأهداب )

تتضمن الطرق المستخدمة في اللوحة متعددة الجينات تحديد تسلسل الحمض النووي، تحليل الحذف أو التضاعف في  

الجينات قيد الفحص و/أو فحوصًا أخرى لا تشمل تسلسل الحمض النووي. يتم في البداية تحديد تسلسل كل واحد من  

لات أدى فيها استبدال قاعدة واحدة في الحمض النووي  الجينات، من أجل الكشف عن عدة أنواع من العيوب الجينية: حا

(، حالات أدى فيها استبدال قاعدة واحدة في الحمض  missenseإلى استبدال حمض أميني في تسلسل أحد البروتينات ) 

(،  nonsenseمما يتسبب في توقف ترجمة البروتين قبل اكتماله ) -النووي إلى تكوين كود توقف في منتصف الجين 

( splice site variantsات في الجين تعيق معالجة جزيء الحمض النووي الريبوزي المنتسخ من ذلك الجين )تغيير

وكذلك حالات الحذف والإضافة الصغيرة في تسلسل أحد الجينات. تجدر الإشارة إلى أنه اعتمادًا على طريقة تحديد  

التسلسل، قد لا يتم الكشف عن حذف جزء مشفّر كامل من الجين )إكسون واحد(، حذف عدة أجزاء مشفّرة )إكسونات  

فحص التسلسل من الكشف عن متغير جيني مسبب للمرض،  متعددة(، أو حذف أو تضاعف الجين بأكمله. إذا لم يتمكن

فيمكن إجراء تحليل للحذف والتضاعف من أجل الكشف عن حذف كبير لإكسون كامل من أحد الجينات أو حذف أو 

 ي لم يتم الكشف عنه من قبل. تضاعف جين كامل، والذ

يتطلب الفحص الموجه مثل اللوحة متعددة الجينات أن يخمن الطبيب أولاً ما هي مجموعة الجينات التي من المرجح جدًا  

ان تكون مشاركة في المرض، وهذا الأمر ليس مطلوبًا في التوصيف الجينومي الشامل. بالإضافة إلى ذلك، قد يكشف  

والتي ليست موجودة بعد في لوحة   BBSمسببة للمرض المرتبطة بـ التوصيف الجينومي الشامل عن المتغيرات الجينية ال

الفحص الموجة، بالإضافة إلى المتغيرات الجينية الجديدة المسببة للمرض في الجينات التي لم يكن معروفًا سابقًا أنها  

تسلسل الجينوم ( أو WESمرتبطة بالمرض. يتم إجراء التوصيف الجينومي الشامل باستخدام تسلسل الإكسوم الكامل )

(. تسلسل الإكسوم هو الطريقة الأكثر استخدامًا من بين الطريقتين، حيث يتم في إطارها تحديد تسلسل WGSالكامل )

جميع أجزاء الشفرة الجينية التي تشفّر البروتينات. في تسلسل الجينوم، يتم تحديد تسلسل الشفرة الجينية بأكملها، وبالتالي 

مرض التي لا يكون التغيير فيها في مقطع مشفر لبروتين، ولكن على  من الممكن الكشف عن المتغيرات الجينية المسببة لل

 سبيل المثال، في منطقة تحكم.

موجودة في أجزاء مشفرة بالجينات، فقد تم الكشف عن   BBSعلى الرغم من أن معظم المتغيرات الجينية المرتبطة بـ 

حيث حدث التغيير الجيني فيه في منطقة غير مشفرة لبروتين.  BBS10متغير جيني يبدو أنه يسبب المرض في الجين 

(، وهو فحص exome arrayإذا لم يكن أي واحد من الفحوص تشخيصيًا، فيمكن استخدام فحص مصفوفة الإكسوم )

الأجزاء الجينية التي من   -نقص أو زيادة  -معدّ للكشف عن حالات تكون فيها لدى الشخص تغيرات في عدد نسخ 

المعروف أنها مرتبطة بالمرض. من خلال استخدام عدد كبير من الكواشف، يتيح الفحص مسحًا متزامنًا لعدد كبير من  
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الجينات والأجزاء المرتبطة بالأمراض الوراثية وتحديد سبب مرض الشخص حتى عندما تكون المظاهر السريرية ونتائج 

 فحوص المريض الأخرى غير محددة. 

 العلاج الروتيني

(، وفي BBSبيدل )-لا يتوفر حتى الآن علاج يمنع المرض متعدد الأجهزة لدى المرضى المصابين بمتلازمة بارديت

بعض الأحيان يتفاقم الضرر في أجهزة الجسم المختلفة بمرور الوقت. يحصل المرضى على رعاية داعمة تركز على  

أعراض المرض، وذلك على يد طاقم متعدد التخصصات من الأطباء المتخصصين والمهنيين في الرعاية الصحية.  

(، يجب التخطيط لتعليم cone-rod dystrophyالعين ) وبسبب الضرر الذي يلحق بالخلايا المستقبلة للضوء في شبكية

المرضى في سنّ مبكرة لتزويدهم بالأدوات اللازمة للتعامل مع العمى في المستقبل. من الضروري تعليم الطفل المصاب  

استخدام طريقة برايل، تدريبه على التنقل والاستدلال المكاني، تزويده بمهارات حياتية ملائمة، تمكينه من  BBSبمتلازمة 

مهارات استخدام الحاسوب )بما في ذلك برامج التعرف على الصوت والنسخ الصوتي( وكذلك الحرص على مواصلة  

 استخدام مواد القراءة بخط مكبّر ما دامت هناك رؤية وظيفية.

ولمعالجة السمنة الزائدة لدى المرضى، يجب الحفاظ على نظام غذائي صحي منخفض السعرات الحرارية والحد من  

استهلاك الكربوهيدرات البسيطة. ينُصح المرضى باتباع روتين نشاط بدني هوائي، بحيث يشمل على سبيل المثال  

للازمة لحالة العمى. يمكن للمرضى الاستفادة من المشي، التنزه، ركوب الدراجات والسباحة، مع إجراء التعديلات ا

عبارة   -توظيف مساعد يشجعهم على ممارسة التمارين الرياضية والحفاظ على نظام غذائي صحي. المتلازمة الأيضية 

وأمراض القلب والأوعية الدموية،   2عن مجموعة من الأعراض التي تزيد من خطر الإصابة بمرض السكري من النوع 

إلى مضاعفات أخرى مرتبطة بالسمنة الزائدة، ويتم علاجها وفقًا لتوجيهات علاج عامة السكان. تجدر الإشارة  بالإضافة 

 بالالتزام بتوصيات الحفاظ على نمط حياة صحي.  BBSإلى أنه يوُصى لجميع مرضى 

بالنسبة للمرضى الذين يعانون من انخفاض حاسة الشم أو فقدانها، يجب إيجاد طرق بديلة لتحديد المواد الخطرة، مثل  

الطعام الفاسد والدخان والغاز. يتم علاج جميع أمراض الكلى، أمراض الجهاز الهضمي والكبد، قصور الغدة الدرقية  

اسلية( وفقًا لتوجيهات علاج عامة السكان في البلد الذي يعيش فيه وانخفاض وظيفة الغدد التناسلية )قصور الغدد التن

، مثل  BBSالمريض، من قبل أطباء ذوي تخصص دقيق في المجالات المناسبة. علاج التشوّهات التشريحية لدى مرضى 

والتناسلي،  (، تشوهات الأسنان، العيوب الخلقية في القلب، العيوب في الجهاز البولي Polydactylyزيادة الأصابع )

 وتشوهات الجهاز العظمي، قد يتطلب إجراءات جراحية. 

يتغير علاج تأخر النمو والإعاقة الذهنية مع تقدم العمر. وفقًا لتوصيات العلاج في الولايات المتحدة منذ الولادة وحتى سن 

ثلاث سنوات، من المهم التدخل مبكرًا. يمكن أن يشمل هذا البرنامج العلاج الوظيفي، العلاج الطبيعي، علاج النطق، 

يمكن الاستعانة بخدمات صحة الأطفال النفسية، التعليم الخاص، والمتخصصين   وعلاج صعوبات التغذية، إن وُجدت. كما

في الضعف الحسي. بين سن الثالثة والخامسة، يوصى بالاستعانة بالحضانات المخصصة للأطفال ذوي التأخر في النمو، 

ل على خدمات التعليم الخاص في  وعادةً ما يساعد برنامج التدخل المبكر في الانتقال إلى هذا الإطار. تحُدد أحقية الحصو

إسرائيل من قبل لجان الأهلية والتشخيص وفقًا لمستوى أداء الطفل. عند بلوغهم سن المدرسة، يمكن للأطفال الذين  

يعانون من تأخر في النمو وإعاقة ذهنية الاستفادة من التكييفات مثل الجلوس في مقدمة الصف، استخدام أدوات مساعدة  

ما يقال في الدرس إلى نص مكتوب، وقت إضافي بين الدروس، تعديلات في نطاق المهام، وزيادة  تكنولوجية، تحويل

 مقاطع القراءة.

مؤهلين لتلقي العلاجات المُستخدمة للأشخاص على طيف التوحد والاستفادة منها، مثل   BBSقد يكون المصابون بـ 

( الذي يسُاهم في تحسين عدد من المشاكل السلوكية الشائعة، المشاكل ABA therapyالتحليل السلوكي التطبيقي )

الاجتماعية التي تميّز المتلازمة، بالإضافة إلى التركيز على نقاط القوة والضعف في الأداء الوظيفي. يمكن استشارة 

وإعطاء علاج  طبيب متخصص في نمو الطفل لتوجيه الآباء بخصوص استراتيجيات التعامل مع الصعوبات السلوكية

دوائي عند الضرورة. في أواخر مرحلة المراهقة، عندما يفهم المرضى شدة المرض، تظهر في كثير من الأحيان مخاوف 

 الاكتئاب والقلق، ويمكن الاستعانة بطبيب نفسي للأطفال لمساعدتهم في التعامل معها. من
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ينتقل المرض عادة بوراثة صبغية جسدية متنحية، وهي حالة يمرض فيها الشخص فقط إذا كان يحمل تغييرًا جينيًا )أي 

جينًا مختلفًا مرتبطًا بالمرض،  26متغير جيني( مسببًا للمرض في نسختي جين محدد. تم الكشف عن ما لا يقل عن 

(. وبما أن الطفل  BBSبيدل ) -إلى الإصابة بمتلازمة بارديت  ويمكن أن يؤدي خلل في نسختي كل واحد من هذه الجينات

يحصل على نسخة واحدة من كل جين من كل واحد من الوالدين، غالبًا ما يفُترض أنه إذا كان مريضًا، فهذا يعني إن كلا  

رض بشكل متغاير الوالدين قد نقلا إليه المتغيرات الجينية المسببة للمرض. وبالتالي، يكون كلا الوالدين حاملين للم

الزيجوت، أي أن كل واحد منهما يحمل نسخة واحدة سليمة من الجين ونسخة ثانية مع المتغير الجيني المسبب للمرض 

، يوصى بإجراء فحوص جينية جزيئية لوالديه  BBS)الذي نقله إلى الابن المريض(. عندما يتم تشخيص مريض مع 

للتأكد من أن كلاهما حاملان للمرض ولإتاحة تقييم خطر تكرار المرض في العائلة. حاملو المرض متغايرو الزيجوت لا 

 يعانون من أعراض ولا يكونون عرضة للإصابة بالمرض. 

% لوراثة نسختين من متغير جيني مسبب للمرض 25كل طفل لوالدين حاملين للمرض سيكون معرضًا لخطر بنسبة 

% لوراثة نسخة واحدة متضررة ونسخة أخرى سليمة وأن يكون بنفسه حاملا  50والإصابة بالمرض، لخطر بنسبة 

خوة والد يحمل المرض معرضون لخطر  % لوراثة نسختين سليمتين. أ25للمرض بشكل متغاير الزيجوت ولخطر بنسبة 

السريرية متنوعة، وقد يعاني  BBS% لأن يكونوا حاملين للمرض بشكل متغاير الزيجوت. إن مظاهر متلازمة 50بنسبة 

الأشقاء المرضى من مظاهر مختلفة للمرض بدرجات متفاوتة من الشدة، ولا يمكن التنبؤ مسبقًا بكيفية ظهور المرض 

أطفالًا مع شريك أو شريكة حياة أصحاء غير حاملين للمرض،   BBS. عندما ينجب مرضى لدى شقيق مريض حالي

 سيكون كل طفل بالضرورة حاملًا متغاير الزيجوت. 

في العائلة التي تم فيها الكشف عن متغير جيني مسبب للمرض، يمكن إجراء اختبار حمل المرض للأقارب المعرضين  

للخطر. تناقش الاستشارة الوراثية الخيارات المتاحة لإنجاب أطفال لدى من يحملون متغيرًا جينيًا مسببًا للمرض أو 

ات قبل الولادة والتشخيص الوراثي قبل الزرع. التشخيص  المعرضين لخطر حمل المرض، بما في ذلك إجراء اختبار

( هو طريقة تتيح التشخيص الوراثي لما قبل الجنين في عملية الإخصاب في المختبر، وذلك  PGDالوراثي قبل الزرع )

 لإتاحة إنجاب أطفال أصحاء في العائلات المعرضة لخطر كبير لتوريث مرض وراثي شديد للطفل. 

فيها بوراثة "قليلة   BBS( عن عدد من العائلات التي تم توريث مرض Manara et al) 2019أفاد مقال نشُر عام 

(، مما يعني أن المرض يظهر فقط لدى من لديه متغيرات جينية مسببة للمرض في عدد من  oligogenicالجينات" )

، ادعى باحثون آخرون أنهم دحضوا نمط الوراثة  2012الجينات المختلفة المرتبطة بالمرض في نفس الوقت. وفي عام 

. ولا تزال هذه القضية مثيرة للجدل. يعُتقد أن الكشف عن متغيرات جينية BBS (Abu-Safieh et) alهذا في متلازمة

ولكنها تؤثر على   BBSجديدة مسببة للمرض قد يساعد في حل الجدل. إن أهمية الجينات الأخرى التي لا تسبب متلازمة  

( مثيرة للجدل أيضًا وهناك حاجة إلى بحث إضافي حول هذا  modifier genesشدتها ومظاهرها السريرية )

 الموضوع.


