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Пренатальный случай выявления  
асфиктической дисплазии грудной клетки (синдром Жене)

Синельникова И.А., Сопрунова И.В., Грященко В.Н., Николаева О.П., Калинина Е.А.

ГБУЗ АО «Центр охраны здоровья семьи и репродукции
414040 г. Астрахань, ул. Красная Набережная, 43/2

Асфиктическая дисплазия грудной клетки представляет собой редкое аутосомно-рецессивное наследственное заболевание, 
которое характеризуется узкой грудной клеткой, короткими рёбрами, укороченными трубчатыми костями, возможно соче-
тание этих симптомов с полидактилией, аномалиями мозга, сердца, почек, печени, поджелудочной железы. В статье пред-
ставлен случай пренатального выявления синдрома асфиктической дисплазии грудной клетки (синдром Жене)
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Prenatal case of detection of the asphyxiating thoracic dystrophy (Jeune syndrome)
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Short-rib thoracic dysplasia (SRTD) is an autosomal recessive disorder characterized by a constricted thoracic cage, short-ribs, short-
ened tubular bones, polydactyly is variably present. The visceral malformation can include anomalies brain, heart, kidneys, liver, 
pancreas. We present a case report of prenatally diagnosed Short-rib thoracic dysplasia (SRTD) syndrome.
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Асфиктическая дисплазия грудной клетки (син-
дром Жене) относится к группе аутосомно-ре-
цессивных дисплазий. Это редкий наследствен-

ный синдром с частотой выявления 1:100000–130000 
новорождённых. Для синдрома характерны высокая 
смертность, невозможность хирургической коррекции  
патологии, высокий повторный риск рождения боль-
ных. Пренатальная ультразвуковая диагностика син-
дрома возможна с конца I – середины II триместра бе-
ременности. Характерны узкая грудная клетка с корот-
кими, толстыми, горизонтально расположенными 
рёбрами, выраженная гипоплазия лёгких, приводящая 
к развитию вторичной лёгочной недостаточности у но-
ворождённых. Выявляется укорочение трубчатых ко-
стей, возможно сочетание с полидактилией, диспла-
зией почек, печени, поджелудочной железы.

Материалы и методы

Было проведено молекулярно-генетическое иссле-
дование плодного материала и крови родителей в ла-
боратории «Геномед» на панели «Заболевания соеди-
нительной ткани», патологоанатомическое исследо-
вание плода.

Описание случая

Представляем описание пренатального случая 
синдрома Жене. В ЦОЗСиР скрининговое обследо-
вание проходила беременная женщина 32 лет, имею-
щая здорового ребенка, состоящая в неродственном 
браке. При ультразвуковом исследовании в 12 недель 
патологии у плода не выявлено. В 19 недель обнаруже-
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ны укорочение длины трубчатых костей, короткие рё-
бра, гипоплазия лёгких. Предположен синдром Жене. 
Произведён кордоцентез, кровь плода отправлена на 
молекулярно-генетическое исследование. Семья при-
няла решение о прерывании беременности. При па-
тологоанатомическом исследовании: маленькая, уз-
кая, грудная клетка, короткие, широкие горизонталь-
но расположенные рёбра. Трубчатые кости укорочены 
незначительно, гипоплазия лёгких, увеличена печень. 
По результатам секвенирования ДНК плода выявле-
на ранее не описанная гетерозиготная мутация в  эк-
зоне 24 гена DYNC2H1 (chr11: 103025495 C> G), при-
водящая к появлению сайта преждевременной тер-
минации трансляции в 1177 кодоне. В том же гене 
DYNC2H1 выявлена ранее не описанная гетерози-
готная мутация в экзоне 39 (chr11: 103049904 C> T), 
приводящая к замене аминокислоты в 2097 позиции 
белка. При обследовании семьи методом секвениро-
вания по Сэнгеру у матери обнаружена нуклеотид-
ная замена в 39 экзоне chr11: 103049904 C> T в гете-
розиготном состоянии, у отца – мутация в 24 экзоне 
chr11: 103025495 C> G в гетерозиготном состоянии. 

Таким образом, при обследовании родителей обна-
ружены две мутации в компаунд-гетерозиготном со-
стоянии, диагноз синдрома в данной семье подтверж-
дён молекулярно-генетическим методом. При плани-
ровании дальнейшего деторождения рекомендована 
пренатальная диагностика (молекулярно-генетиче-
ский анализ плода на наличие верифицированной 
в семье мутации).
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