
Распространенность СББ в 
Европе:

1:100,000–1:160,000

59% - 98% 
Аномалии половых 
органов

Процентные значения отражают 
частоту проявления признаков у 
лиц с диагнозом СББ. Наличие и 
выраженность клинических 
признаков значительно 
варьируются.1

63% - 81%
Полидактилия 
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Нарушения 
нервно-психического 
развития
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ранним началом

53%
Почечная дисфункция

Гиперфагия 
(патологический, неутолимый голод, 

приводящий к аномальному 
потреблению пищи и постоянному, 

навязчивому поведению, 
направленному на поиск пищи)

93%
Палочко-колбочковая 

дистрофия

Синдром Барде-Бидля

Синдром Барде-Бидля (СББ) — редкая 
гетерогенная форма цилиопатии, возникающая 
в результате генетических вариаций в
семействе генов BBS.
Это заболевание проявляется разнообразными 
клиническими признаками, некоторые из 
которых присутствуют с рождения, в то время 
как другие могут развиваться со временем. 
Некоторые из этих признаков можно 
объяснить нарушением работы пути рецептора 
меланокортина-4 (MC4R).1
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Соломон, живущий с СББ

Основные клинические признаки СББ1,4,5
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Распространенность:
СББ — редкое заболевание, однако 
оценки его распространенности 
могут увеличиться по мере роста 
осведомленности об основных 
клинических признаках и методах 
диагностики2,3
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1. Нарушение функции BBSome и 
нарушение транспорта LEPR

2. Снижение активации 
нижележащих нейронов, 
экспрессирующих MC4R

α-MSH

26 генов и 4 локуса-
модификатора, связанных 
с BBS (СББ), участвуют в 
пути MC4R.5

Восемь белков BBS 
образуют стабильный 
комплекс (BBSome), который 
способствует развитию и 
функционированию ресничек 
путем транспортировки 
внутриклеточных 
белков к мембранам 
ресничек и, возможно, 
к другим мембранным 
компартментам.6

Варианты в генах BBS могут 
нарушать работу BBSome, 
что приводит к дефектам 
ресничек и нарушению 
сигнальной передачи через 
рецепторы, регулирующиe 
массу тела, таких как LEPR.6–10

Это нарушает сигнальный 
путь LEPR, снижая 
активацию нейронов, 
экспрессирующих MC4R, 
и может приводить к 
гиперфагии и ожирению с 
ранним началом.6–10

Сокращения: AgRP — агути-связанный пептид; α-MSH — α-меланоцит-стимулирующий гормон; LEPR — рецептор 
лептина; MC4R — рецептор меланокортина-4; PCSK1 — пропротеинконвертаза субтилизин/кексин типа 1; POMC — 
проопиомеланокортин.

Синдром Барде-Бидля

Гиперфагия

Активность 
нижележащих 
звеньев MC4R 
пути

Низкий Норма

Ожирение

Расход энергии

Первичные реснички

Лептин

Гипоталамус

Нейрон POMC

LEPR

Положительный результат 
генетического теста на СББ 

у плода
+ 1 первичный признак

Положительный результат 
генетического теста на СББ у брата или 
сестры с подтвержденным диагнозом

+ 1 первичный признак (у пациента)
ИЛИ 

2 первичных (у пациента) + 1 вторичный 
признак (у пациента)

Положительный результат 
генетического теста на СББ

+ 1 первичный признак

Если генетическое тестирование 
недоступно, положительный результат 
генетического теста на СББ у брата или 
сестры с подтверждённым диагнозом 

+ 2 первичных признака 
(у пациента) 

Не менее 4 первичных признаков 
ИЛИ 

не менее 3 первичных
+ 2 вторичных признака

Положительный результат 
генетического теста на СББ

+ дистрофия сетчатки
+ 1 другой первичный 

признак

Если генетическое тестирование 
недоступно, положительный результат 
генетического теста на СББ у брата или 
сестры с подтверждённым диагнозом

+ 2 первичных признака
(у пациента)

Дистрофия сетчатки
+ не менее 3 других первичных признаков 

ИЛИ 
Дистрофия сетчатки 

+ не менее 2 других первичных признаков 
+ не менее 3 других вторичных признаков

От рождения 
до <16 лет

С 16 лет и 
взрослые

Внутриутробный
период

Требования к диагностике СББ
Высокий уровень достоверности, если 

генетическое тестирование недоступно
Высокий уровень 

достоверности
Возраст 

пациента Умеренный уровень достоверности

Аппарат 
Гольджи

В консенсусном заявлении и рекомендациях Европейских референтных сетей (ERN) 
приоритет отдается генетическому тестированию и оптимизации клинических 
критериев диагностики СББ, что может способствовать более точной диагностике5
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Генетическое подтверждение11–13

Генетическая диагностика СББ может существенно изменить жизнь человека за счет:

Улучшения доступа к 
необходимой медицинской 
помощи.

Снижения социальной стигмы 
ожирения и предоставления 
стратегий совладания со 
стигматизацией.

Возможности для пациента и их 
семей, понять причины заболевания 
и принимать информированные 
решения о лечении.

Возможности 
профилактического скрининга 
сопутствующих состояний. 

Клинические признаки, значимые для возрастной стратификации5

Ожирение с ранним 
началом, особенно при 
наличии дистрофии 
сетчатки, должно 
служить основанием для 
генетического тестирования 
на СББ 

Пренатальный период От рождения до <16 лет 16 лет и старше
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Ожирение с ранним началом
Дистрофия сетчатки с ранним началом 

Полидактилия
Аномалии/дисфункция почек

Транспозиция внутренних органов (situs inversus)
Аносмия/гипосмия

Нарушения нервно-психического развития
Микропенис

Гидрометрокольпос
Гипогонадизм

Гиперфагия рассматривается как 
значимая проблема у большинства 
детей и подростков, поэтому 
рекомендуется её регулярная оценка, 
например, с помощью опросника 
гиперфагии Дайкенса


