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Резюме

Целью клинического наблюдения явилось описание клинического случая сочетанной хромосомной аномалии у девочки 
с преимущественным поражением толстого кишечника.

Пациентка А., 1 год. 9 месяцев родилась недоношенной. С рождения обращали на себя внимание множественные 
стигмы дизэмбриогенеза, плохая прибавка в весе, отсутствие самостоятельного стула, выраженное отставание в фи-
зическом и психомоторном развитии. При проведении доплерэхокардиографии определяется леворасположенное 
правосформированное сердце (загрудинное), открытый артериальный проток, гемодинамически незначимый, диаме-
тром около 1 мм. На втором году жизни диагностирована желчекаменная болезнь (единичный конкремент желчного 
пузыря 1,5 мм), эрозивно- геморрагический гастрит, субатрофический дуоденоеюнит, аномалия развития толстого 
кишечника (долихосигма, долихоколон) с колодискинезией по гипомоторному типу. При осмотре обращают на себя 
внимание множественные стигмы дизэмбриогенеза (скошенный затылок, глазной гипотелоризм, большие, оттопы-
ренные ушные раковины, косоглазие, пупочная грыжа), выраженная мышечная гипотония, выраженное отставание 
в психо- моторном и физическом развитии. Физическое развитие: длина тела 70 см, масса тела 6650 г, зубов 8. SDS 
роста –4,5 сигмы, ИМТ 13,57 кг/м2, SDS –6,12. При проведении молекулярно- цитогенетического исследования у матери 
пробанда выявлен нормальный женский кариотип, у пробанда — аномальный кариотип 46, ХХ, der (21) t(4;21)(q31; q22) 
pat, у отца пациентки — нормальный мужской кариотип с сбалансированной транслокацией 46, XX, t(4:21)(q31: q22). 
У ребенка выявлена хромосомная аномалия: частичная трисомия q-плеча 4 хромосомы, в результате транслокации 
между хромосомами 4 и 21 отцовского происхождения. Таким образом, пациентка имеет несбалансированный кариотип, 
обуславливающий клиническую картину, характеризующуюся выраженной задержкой психомоторного и физического 
развития, множественными стигмами дизэмбриогенеза и пороками толстого кишечника.

Ключевые слова: хромосомная аномалия, делеция, дупликация, пороки развития толстого кишечника, долихоколон, 
долихосигма
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Summary

The purpose of the clinical case was to describe combination chromosome abnormaliries in girl with malformations of the 
large intestine.

Girl A., 1, 9 year old was born prematurely. From birth, multiple stigmas of dysembriogenesis: poor weight gain, absence of 
an independent stool, marked delayed physical and psychomotor development attracted attention. During doppler echo-
cardiography, a left-sided right- formed heart (chest), an open arterial duct, hemodynamically insignifi cant, with a diameter of 
about 1 mm is determined. In the second year of life, cholelithiasis was diagnosed (a single gallbladder concretion of 1.5 mm), 
erosive- hemorrhagic gastritis, subatrophic duodenoejunitis, an anomaly of the development of the large intestine (dolicho-
sigma, dolichocolon) with hypomotor-type kolodiskinesia. During the examination, multiple stigmas of dysembriogenesis 
(oblique occiput, ocular hypotelorism, large, protruding auricles, strabismus, umbilical hernia), marked muscular hypotension, 
marked delayed physical and psychomotor development attract attention. Physical development: body length 70 cm, body 
weight 6650 g, teeth 8. SDS height –4.5, BMI 13.57 kg/m2, SDS –6.12. A molecular cytogenetic study revealed a normal female 
karyotype in proband’s mother, an abnormal karyotype 46, XX, der (21) t(4;21)(q31; q22) pat in proband’s mother, and a normal 
male karyotype with a balanced translocation 46, XX, t(4:21) in the patient’s father(q31: q22). The child has a chromosomal 
anomaly: partial trisomy of the q-arm of chromosome 4, as a result of translocation between chromosomes 4 and 21 of paternal 
inherited. Thus, the patient has an unbalanced karyotype, which causes a clinical features characterized by the marked delay 
in psychomotor and physical development, multiple stigmas of dysembriogenesis and malformations of the large intestine.
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Увеличение количества детей с врожденными ано-
малиями развития (в России за период 2000–2019 гг. 
в 1,8 раз) свидетельствует об актуальности изу-
чения наследственных заболеваний и состояний, 
ассоциированных с отклонениями в геноме [1].

Хромосомные аберрации (аномалии, пере-
стройки) – мутации, изменяющие структуру 
хромосом. К структурным аномалиям относят 
делеции и дупликации хромосом. Делеции, дупли-
кации и их сочетания приводят к так называемым 
несбалансированным перестройкам и аномально-
му фенотипу. Дупликация части хромосомы при-
водит к частичной трисомии; делеция – частичной 
моносомии. Аутосомные делеции встречаются 
с  частотой 1 на 7000 живых новорожденных 

и могут затрагивать любые хромосомы (Б. Гуттман 
с соавт., 2004).

Плод с полной делецией хромосомы 21q поги-
бает до или вскоре после рождения, случаи с ча-
стичной хромосомной делецией имеют лучшую 
ожидаемую продолжительность жизни. Частичная 
делеция хромосомы 21q приводит к полиморфизму 
клинических проявлений, к которым относятся: 
задержка внутриутробного роста, микроцефалия, 
низкое расположение ушных раковин, врожденные 
пороки сердца, судороги, умственная отсталость, 
задержка речевого развития, дисплазия мозоли-
стого тела. Большинство делеций 21q сочетают-
ся с другими хромосомными аномалиями [2, 3]. 
Дети с трисомией 4q рождаются с пренатальной 
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гипоплазией (средняя масса тела около 2600 г.) при 
практически доношенной беременности. Для таких 
пациентов характерны умственная отсталость, 
микроцефалия, скошенный лоб, гипертелоризм 
сосков, эпикант, антимонголоидный разрез глаз, 
низко расположенные крупные ушные раковины, 
«карпий рот», микрогиатия, короткая шея, мы-
шечная гипотония, отечные стопы, гипертело-
ризм сосков, дисплазия тазобедренного сустава, 
крипторхизм. Специфическими признаками яв-
ляются: «дигитализация» I пальца (т. е. большой 
палец не противопоставляется всем остальным), 
удвоение, гипоплазии или аплазии I пальца кисти. 
При трисомией 4q в половине случаев встречаются 
разнообразные врожденные пороки сердца, круп-
ных сосудов, в 30% – врожденные пороки почек 
(гидронефроз, гипоплазия, дистопии почек). Реже 
встречаются пороки головного мозга (прозэнце-
фалия, гидроцефалия) и кишечника (например, 
болезнь Гиршпрунга) [4, 5]. Лечение хромосомных 
аномалий не разработано, прогноз зависит степени 
тяжести пороков развития внутренних органов.

Представляем редкий случай сочетанной хро-
мосомной аномалии у девочки с множественными 
порками развития преимущественным поражени-
ем толстого кишечника.

Пациентка А., 1 год. 9 месяцев. Жалобы: на пло-
хую прибавку в весе, отсутствие самостоятельного 
стула, отставание в физическом и психомоторном 
развитии. Ребенок родился от некровнородствен-
ного брака, от 1 беременности, протекавшей на 
фоне фето-плацентарной недостаточности, анемии 
беременных, желчекаменной болезни, хроническо-
го калькулезного холецистита. Роды преждевре-
менные при сроке гестации 29 недель, в головном 
предлежании, путем операции Кесарево сечение 
в экстренном порядке. Родилась в состоянии уме-
ренной асфиксии, с оценкой по шкале Апгар 4/5/6 
баллов, с массой тела 980 граммов, длиной тела 37 см, 
окружностью головы 25 см., окружностью груди 
22 см. С первых суток девочка находилась на парен-
теральном питании, в связи развитием дискинезии 
желудочно- кишечного тракта. Неоднократно кон-
сультирован врачом- детским хирургом на предмет 
острой абдоминальной патологии, которая была 
исключена. На первом месяце жизни был поставлен 
диагноз: Гипосомия III. Энцефалопатия перина-
тальная, синдром двигательных нарушений, син-
дром гипервозбудимости. Постнатальная гипотро-
фия. Пупочная грыжа. Врожденный порок сердца: 
открытый артериальный проток. Ретинопатия сет-
чатки. Бронхолегочная дисплазия, хроническая 
дыхательная недостаточность 2.

С первого года жизни наблюдалась скудная 
динамика антропометрических показателей и их 
диспропорциональность. В возрасте одного месяца 
масса тела составляла 1375 грамм (+ 395 гр), рост 
40 см (без динамики), окружность головы 27 см 
(+ 2 см), окружность груди 27 см (+ 5 см); в два ме-
сяца масса тела 1665 грамм (+ 290 гр), рост 40 см; 
в три месяца масса тела 2060 гр (+ 395 гр), рост 
40 см, окружность головы 31 см (+ 1 см), окруж-
ность груди 30,5 см (+ 1 см). У ребенка с рождения 
отсутствовал самостоятельный стул (стул после 
слабительных и клизмы). Находилась на смешанном 

вскармливании. В возрасте 1 года 8 месяцев ста-
ла отказываться от еды (кроме смеси), появилась 
рвота после каждого приëма пищи (кроме смеси). 
Обследована амбулаторно, диагностирована желче-
каменная болезнь (единичный конкремент желчно-
го пузыря 1,5 мм), выявлены признаки нарушения 
моторно- эвакуаторной функции желудка, в про-
свете желудка определяется гиперэхогенная линей-
ная структура по типу хорды. Поставлен диагноз: 
Частичная кишечная непроходимость. Неполная 
мембрана желудка. Родители от госпитализации 
в детский хирургический стационар отказались.

В возрасте 1 года 9 месяцев находилась на днев-
ном стационарном обследовании в детской хирур-
гической клинике. При обследовании подтвер-
дился диагноз желчекаманной болезни, назначен 
препарат урсодезоксихолевой кислоты в суспензии. 
При фиброгастродуоденоскопии выявлена картина 
эрозивно- геморрагического гастрита и субатрофи-
ческого дуоденоеюнита; при ирригографии – ано-
малия развития толстого кишечника (долихосигма, 
долихоколон) с колодискинезией по гипомоторно-
му типу. При проведении доплерэхокардиографии 
выявлено леворасположенное правосформирован-
ное сердце (загрудинное), открытый артериальный 
проток, гемодинамически незначимый, диаметром 
около 1 мм.

Обратились на консультацию в клинику госпи-
тальной педиатрии Университетской клинической 
больницы № 1 им. С. Р. Миротворцева СГМУ им. 
В. И. Разумовского с целью уточнения диагноза. 
При осмотре обращают на себя внимание: от-
крытый большой родничок, скошенный затылок, 
ушные раковины большие, оттопыренные, глаз-
ной гипотелоризм, косоглазие, по белой линии 
живота пальпируется грыжевое выпячивание, 
выраженная мышечная гипотония, ребенок не 
держит голову, не сидит, не говорит. Физическое 
развитие: длина тела 70 см, масса тела 6650 г, зубов 
8. SDS роста –4,5 сигмы, ИМТ 13,57 кг/м2, SDS –6,12. 
Физическое развитие очень низкое, выраженный 
дефицит массы тела. Ребенок получает сцеженное 
грудное молоко, искусственную смесь, блюда при-
корма и ряд блюд с общего стола (каши, тыквен-
ное, кабачковое пюре, мясное пюре, соки, кисло- 
молочные продукты и другие). При аускультации 
сердца выслушивается функциональный шум 
в точке Боткина- Эрба. Живот увеличен в объеме, 
печень и селезенка не увеличены. Стул после при-
ема слабительных и клизмы. Наружные половые 
органы развиты по женскому типу. Область почек 
не изменена, мочеиспускание не нарушено.

Пациентке и ее родителям проведено карио-
типирование и полногеномное секвенирование 
ДНК, у матери пробанда выявлен нормальный 
женский кариотип, у пробанда – аномальный ка-
риотип 46, ХХ, der (21) t(4;21)(q31; q22) pat, у отца 
пациентки – нормальный мужской кариотип с сба-
лансированной транслокацией 46, XX, t(4:21)(q31: 
q22). У ребенка выявлена хромосомная анома-
лия: частичная трисомия q-плеча 4 хромосомы, 
в результате транслокации между хромосомами 
4 и  21 отцовского происхождения. Получены 
данные в пользу наличия протяженной делеции 
участка хромосомы 21 с примерными границами 
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43412982–46695983 и размером 3283001 нуклеоти-
дов, которая захватывает область 130 генов, 18 из 
которых являются морбидными. Также получены 
данные в пользу наличия протяженной дуплика-
ции участка хромосомы 4 с примерными грани-
цами 139149554–186329555 и размером 47180001 
нуклеотидов, которая захватывает область 386 
генов, 43 из которых являются морбидными.

Таким образом, в  результате проведенного 
молекулярно- цитогенетического исследования, 
установлено, что пациентка имеет несбалансиро-
ванный кариотип, обуславливающий клиниче-
скую картину, характеризующуюся выраженной 
задержкой психомоторного и физического разви-
тия, множественными стигмами дизэмбриогенеза 
и пороками толстого кишечника.
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