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Актуальность: синдром bardet-biedl — редкий аутосомно-рецессивный синдром 
(oRPhA:110) характеризующийся аномалией почек, дистрофией сетчатки, ожирением, поли-
дактилией, задержкой психического развития, гипогонадизмом[1-3].

цель исследования: представить особенности патологии почек при синдроме bardet –biedl 
1 (Барде –Бидла 1) с аутосомно-рецессивным типом наследования у мальчика 14 лет. 

Материалы и методы: применены клинические, лабораторные, функциональные и рентге-
нологические методы исследования. Использована классификация хронической болезни почек 
(ХБП) по kdoQI (2002).

Результаты: широкий спектр клинических симптомов при синдроме bardet-biedl демон-
стрирует клинический случай пациента Б., 14 лет. В результате проведенных исследований 
установлены сочетанные аномалии почек и мочевых путей (cakut), проявляющихся пузыр-
но-мочеточниково-лоханочным рефлюксом (ПмЛР) двусторонним, гипоплазией левой почки, 
вторичным сморщиванием гипоплазированной левой почки (рефлюкс нефропатия 4 ст.). Един-
ственная правая почка вследствие нефрэктомии контралатеральной (по поводу рефлюкс неф-
ропатии). Состояние функции почек: ХБП С3 (СКФ 64 мл в мин и протеинурия 1.64г/л). Вто-
ричный хронический пиелонефрит, вне обострения. Артериальная гипертензия (нефрогенная). 
Кроме сочетанной патологии почек и мочевыводящих путей диагностированы ожирение 3 сте-
пени, правосторонний крипторхизм, аномалия костной системы (вальгусная деформация ниж-
них конечностей), ладьевидно-пяточная коалиция левой стопы, укорочение левой нижней ко-
нечности, асимметрия длины стоп и кистей, брахидактилия большого пальца правой кисти. 
Для исключения орфанного синдрома bardet –biedl показано молекулярно-генетическое ис-
следование 3-х генов синдрома bardet –biedl 1: гена bbs1 (omim 209901) картированого на 
хромосоме 11q 13/2, гена ARl6 (omim 608845) картированного на хромосоме 3q 11/2, гена 
ccdc 28b (omim 610162) картированного на хромосоме 1p 35.2 с аутосомно-доминантным 
или аутосомно-рецессивным типом наследования [1].

Выводы: мы показали особенности патологии почек при орфанном заболевании 
(oRPhA:110) синдроме bardet-biedl, проявляющегося cakut, с прогрессированием в ХБП С3.
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