
Baraitser-Winter 
(BWCFF) 综合征 

家人们说。。。 

在一开始，获得诊断结果是令人害怕的，但我们意识
到，正是由于问题覆盖的广度和仅有少数人被诊断，这
给了我们儿子充分发挥他潜力的机会，无论他的潜力是
什么。

我们被告知未来的智力障
碍进程是不确定的，但这
种刺激是我们儿子充分发
挥潜能的关键。因此，我
们为他提供了尽可能多的
发展机会，充分参与治疗
以及正常的同龄群体活
动。他每天都在用他的进
步给专业人士带来惊喜。 
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什么导致了BWCFF综合征？
ACTB和ACTG1基因的变化（突变）导致了BWCFF综
合征的发生。这些基因编码的蛋白质在人体细胞的许
多功能中起着至关重要的作用。导致蛋白改变产生的
ACTB和ACTG1基因的突变干扰了这些功能。例如，
这些基因控制脑细胞（神经元）正常发育所需的蛋白
质合成。

到目前为止，大多数患有BWCFF综合征的儿童和成人
都被检测出ACTB基因突变。然而，携带两种基因突
变的患者之间没有显著差异。ACTB基因的突变如果
造成了ACTB蛋白的缺失（而不是ACTB蛋白的改
变），则会产生不同的结果。

这是怎么发生的？
受孕时，夫妻双方的遗传物质分别被复制到卵子和精
子中，从而孕育一个新的生命。

生物拷贝的方法并不完美，在孩子的遗传密码中偶尔
会出现一些罕见的随机变化，而这些变化在他们父母
的DNA中是没有的。这些类型的变化在所有物种中自
然发生，包括人类，并不由于您的生活方式或所做的
任何事情而导致的。

当任何一个随机变化影响ACTB或ACTG1基因时，将
导致BWCFF综合征的发生。在大多数家庭中，这些变
化是出人意料的（即新发：de novo）。在少数家庭
中，父母一方可能会携带与子女相同的基因突变，但
这种情况非常罕见。

这种情况还会再次发生吗？
另一个孩子患上罕见基因疾病的风险取决于父母的遗
传密码。对于BWCFF综合征，如果父母双方的染色体
都正常，那么另一个孩子出生时就不太可能出现该疾
病。

如果对患有BWCFF综合征的孩子的父母进行基因检
测，结果显示他们携带相同的变异，那么再次发生这
种变异的可能性要高得多。

每个家庭的情况都是不同的，临床遗传学家可以为您
的家庭提供具体的建议。

能治愈吗？
BWCFF综合征目前无法治愈。然而，许多可能与疾病有关
的医学问题，如癫痫，都可以得到治疗。
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什么是BWCFF综合征？ 
Baraitser-Winter脑-面部综合征（BWCFF）是一种遗
传性疾病，由ACTB和ACTG1基因的突变引起，这些
突变导致了蛋白质的功能改变。它与明显的面部和眼
部异常、智力障碍和大脑灰质的异常发育有关。

ACTB基因位于第7号染色体的短臂22.1条带
（7p22.1），碱基对5,527,147和5,530,600之间。

ACTG1基因位于第17号染色体的长臂25.3
条带（q25.3），碱基对81,509,970和
81,512,865之间。

碱基对是DNA中的化学物质，形成了梯形
结构的“梯级”末端。每条染色体上都有
数百万对碱基。

其他名称

Baraitser-Winter脑-面部综合征一词包括了与该疾病相关
基因突变被发现之前，已知的几个不同名称的病症。该 
综合征于1988年首次被医生描述后，被命名为Baraitser-
Winter综合征(BWS。另外两种情况，脑-面部综合征（1
型和3型）和Fryns-Aftimos综合征现在也被认为是由与引
起BWCFF综合征相同的ACTB和ATCG1基因突变引起
的，它们被认为是同一种综合征的一部分。

医疗问题
 视力（上睑下垂和缺损）
下垂的眼睑（上睑下垂）很常见。严重的上睑下垂可能
需要通过手术修复。缺损是眼睛结构中的一个间隙，例
如虹膜或视网膜（眼睛后部）。视力可能受到的影响取
决于缺损发生在眼睛中的位置。少数儿童伴有小眼畸

形、斜视或近视。

 听力
可变感觉神经性听力损失（永久性神经性耳聋），并可

呈进行性。可能需要佩助听器。

 癫痫

如果大脑结构有任何异常，特别是巨脑回畸形，BWCFF
综合征的患儿很可能会发展成癫痫。这是一种癫痫病，
通常需要药物治疗。癫痫通常在五岁之前发作。当脑部

扫描正常时，没有发现癫痫病例。

 心脏异常
已知有几种不同的心脏病与BWCFF综合征相关。这些
都是先天性疾病，可能需要通过手术和/或药物进行治
疗。

 唇腭裂
部分患儿出生时嘴唇和/或口腔顶部有间隙，需要手术
进行修复。

 疝
部分患儿出生时就伴有疝气，有些或会在出生后出现。

通常是脐疝，表现为肚脐周围肿胀（肚脐眼）。大多在

几年后自行关闭，但有时需要手术。

 肾脏
在少数BWCFF综合征患儿中发现了肾脏和泌尿系统的
结构异常。这包括肾积水-肾脏肿胀-病因不一；治疗
取决于病因。

有没有典型的面部特征？
患有BWCFF综合征的儿童和成人通常有明显的外貌特
征。常见的特征包括前额中部的隆起（额嵴）和狭窄 
的前额（三角头畸形）；弓形眉；上睑下垂；短鼻；
扁平鼻尖；长的人中（鼻子和上唇之间的区域）和宽
的嘴巴。

发育

 学习
发育迟缓和智力障碍程度存在个体差异，从轻微到严

重不等。严重程度通常与大脑结构/灰质变化相对
应。大脑结构正常的儿童和成人通常只有轻至中度的
问题。

 行为
BWCFF综合征患儿的特定行为挑战迄今尚未明确。

 言语
言语发育延迟较为常见，在部分患儿中未见发育，或
发育受限。

 成长
部分患儿或有轻至中度的身材矮小和轻度小头畸形

（头部尺寸小）。

 身体发育
脊柱后凸（背部或脊柱的凸起）和脊柱侧凸（脊柱
的弯曲）在部分患儿中被发现。
部分成年患者会形成“拱形背”的姿势，肩膀向
前，肘部和膝盖略微弯曲。目前认为这是由肌肉问题
引起的。一些成年患者可能会出现越来越多的步行
方面的问题，这可能是由于慢性渐进性肌无力导致
的。听力问题可能是渐进性的。

管理建议
在诊断时，应进行眼部缺损、听力问题和心、肾异常
的筛查。如果出现癫痫发作和/或中重度发育迟缓/学
习障碍，脑部扫描是很重要的；只要发育稍有延迟，
就可以进行脑部扫描必要性的讨论。

大多数BWCFF综合征患者都有以下特征：

 智力障碍或学习迟缓
 发育迟缓与学习障碍

（受影响程度存在个体差异）
 面部特征，如

眶距增宽（眼距宽）

 上睑下垂（眼睑下垂）
 巨脑回畸形 （脑灰质增厚减

少褶皱）

  碱基对 
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