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Ñèí ä ðîì âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè (ÑÖÃÂ) ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé ðåä êîå àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íîå çà áî ëå âà -
íèå, õà ðàê òå ðè çó þ ùå å ñÿ ïåð âè÷ íîé àëü âå î ëÿð íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèåé âî âðå ìÿ ñíà, à â òÿ æå ëûõ ñëó ÷à ÿõ — è âî âðå ìÿ áîä ð ñò âî -
âà íèÿ, è íà ðó øå íè åì âå ãå òà òèâ íîé ðå ãó ëÿ öèè äûõàíèÿ. ÑÖÂÃ ìàíè ôå ñòè ðó åò, êàê ïðà âè ëî, â ïåð âûå äíè æèç íè. Ïðè ÷è íîé çà -
áî ëå âà íèÿ â 92% ñëó ÷à åâ ÿâ ëÿ åò ñÿ ýê ñ ïàí ñèÿ ïî ëè àëà íè íî âî ãî ïî âòî ðà â ãå íå PHOX2B, ðå æå àëü òåð íà òèâ íûå ìó òà öèè â äàí -
íîì ãå íå. Ôå íî ìåí àí òè öè ïà öèè îò ñóò ñò âó åò, îä íà êî ïî êà çà íà ôå íî-ãå íî òè ïè ÷å ñêàÿ êîð ðå ëÿ öèÿ: òÿ æåñòü òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ 
çà âè ñèò îò ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ. Â 90—95% ñëó ÷à åâ ìó òà öèè ïðî èñ õî äÿò de no vo. Îïè ñà íû àë ëå ëè ñ íå ïîë íîé ïå íåò ðàí ò íî ñòüþ, ÿâ -
ëÿ þ ùè å ñÿ ïðè ÷è íîé ñèí ä ðî ìà âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè ñ ïîçä íèì íà ÷à ëîì, à òàê æå îáú ÿñ íÿ þ ùèå â ðÿ äå ñëó -
÷à åâ ïî âòîð íîå ðîæ äå íèå áî ëü íûõ äå òåé îò áåñ ñèì ï òîì íûõ ðî äè òå ëåé. Äàí íàÿ ñòà òüÿ îòî áðà æà åò îñíîâ íûå ñâå äå íèÿ ïî ñèí ä -
ðî ìó âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè è äå ìîí ñò ðè ðó åò ðå çó ëü òà òû ìî ëå êó ëÿð íîé äèà ãíî ñ òè êè ÑÖÃÂ â ÔÃÁÍÓ
«ÌÃÍÖ».

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ñèí ä ðîì öåí ò ðà ëü íîé âðîæ äåí íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè, ïåð âè÷ íàÿ àëü âå î ëÿð íàÿ ãè ïî âåí òè ëÿ öèÿ, ãè ïåð -
êàï íèÿ, ãåí PHOX2B, áî ëåçíü Ãèð ø ï ðóí ãà, íåé ðîá ëà ñòî ìà.

Èí ôîð ìà öèÿ î êîí ô ëèê òå èí òå ðå ñîâ. Àâ òî ðû çà ÿâ ëÿ þò îá îò ñóò ñò âèè êîí ô ëèê òîâ èí òå ðå ñîâ.
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Con gen i tal cen tral hy po ven ti la tion syn drome (CCHS) is a rare ge netic dis or der, char ac ter ized by pri mary al ve o lar hy po ven ti la tion
and au to nomic dysregulation. CCHS is caused in 92% of pa tients by het ero zy gous polyalanine ex pan sion from 24 to 33 re peats, lo cated
in exon 3 of PHOX2B gene. Missense, non sense and frameshift PHOX2B mu ta tions ex plain most of the re main ing cases. There is a cor -
re la tion be tween the mu ta tion type and the se ver ity of the phe no type in CCHS. Mu ta tions oc cur de novo in 90—95% of cases. Al leles with 
24—25 re peats are clas si fied as in com plete penetrance al leles. These al leles are the cause of con gen i tal cen tral hy po ven ti la tion syn -
drome with late-onset and may ex plain the re-birth of sick chil dren from asymp tom atic par ents in some cases. This ar ti cle shows ba sic
in for ma tion on cen tral con gen i tal hy po ven ti la tion syn drome and the re sults of mo lec u lar di ag nos tics CCHS in FSBI «RCMG».
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Ââå äå íèå

Äû õà òå ëü íàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé
òà êîå ñî ñòî ÿ íèå äû õà òå ëü íîé ñè ñ òå ìû, ïðè êî òî ðîì íà -
ðó øà þò ñÿ îä íà èëè îáå ñî ñòàâ ëÿ þ ùèõ åå ãà çî îá ìåí íîé
ôóí ê öèè — íà ñû ùå íèå êèñ ëî ðî äîì (îê ñè ãå íà öèÿ)
è/èëè âû âå äå íèå óã ëå êèñ ëî ãî ãà çà.

Äû õà òå ëü íóþ ñè ñ òå ìó ìîæ íî ïðåä ñòà âèòü â âè äå äâóõ 
âçàè ìî ñâÿ çàí íûõ áëî êîâ. Ýòî ãà çî îá ìåí íûé îð ãàí —
ëåã êèå. È «íà ñîñ», îñó ùå ñò â ëÿ þ ùèé âåí òè ëÿ öèþ ëåã -
êèõ. Îí ñî ñòî èò èç ãðóä íîé êëåò êè, âêëþ ÷à þ ùåé â ñå áÿ
äû õà òå ëü íóþ ìó ñ êó ëà òó ðó, êîí ò ðîë ëå ðîâ äû õà íèÿ â öåí -
ò ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìå è ïðî âî äÿ ùèõ ïó òåé, îáåñ ïå -
÷è âà þ ùèõ ïå ðå äà ÷ó ñèã íà ëîâ èç ÖÍÑ ê ìûø öàì. Ïî -

âðåæ äå íèå ëþ áîé ñî ñòàâ ëÿ þ ùåé âå äåò ê ðà ç îá ùå íèþ
ìå õà íèç ìà.

Ïà òî ëî ãè ÷å ñêèå ïðî öåñ ñû â ëåã êèõ ïðè âî äÿò ê ðàç -
âè òèþ ãè ïîê ñå ìèè (ñíè æå íèå êîí öåí ò ðà öèè êèñ ëî ðî äà
â àð òå ðè à ëü íîé êðî âè) â ñî ÷å òà íèè ñ íîð ìî êàï íèåé èëè
ãè ïî êàï íèåé (ñíè æå íèå íà ïðÿ æå íèÿ óã ëå êèñ ëî ãî ãà çà
â àð òå ðè à ëü íîé êðî âè). Ýòî òàê íà çû âà å ìûé ãè ïîê ñå ìè -
÷å ñêèé òèï äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè èëè 1 òèï
(ðèñ. 1).

Íà ðó øå íèÿ æå â ðà áî òå «íà ñî ñà» ñëó æàò ïðè ÷è íîé
ãè ïî âåí òè ëÿ öèè (ïî íè æå íèå âåí òè ëÿ öèè îò íî ñè òå ëü íî
ìå òà áî ëè ÷å ñêèõ ïî òðåá íî ñòåé îð ãà íèç ìà) è ãè ïåð êàï -
íèè (ïî âû øå íèå íà ïðÿ æå íèÿ óã ëå êèñ ëî ãî ãà çà â àð òå ðè -
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à ëü íîé êðî âè). Ýòî 2 òèï äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè
èëè ãè ïåð êàï íè ÷å ñêèé (ðèñ. 1) [1].

Îáà òè ïà äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè ìî ãóò ñî ÷å -
òà òü ñÿ, ôîð ìè ðóÿ ñìå øàí íûé òèï. Ýòè î ëî ãèÿ äû õà òå ëü -
íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè êðàé íå ðàç íî îá ðàç íà. Â äàí íîé
ñòà òüå ìû ðàñ ñìîò ðèì ëèøü îä íó èç ïðè ÷èí — ãå íå òè ÷å -
ñêè îáó ñëîâ ëåí íóþ ïà òî ëî ãèþ — ñèí ä ðîì âðîæ äåí íîé
öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè (ÑÖÃÂ). ÑÖÃÂ ïðè âî äèò
ê äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè ïî òè ïó 2, ãè ïåð êàï íè -
÷å ñêî ìó [1, 2].

Ñèí ä ðîì âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè

Ýòî ðåä êèé ñèí ä ðîì äèñ ôóí ê öèè àâ òî íîì íîé íåð -
âíîé ñè ñ òå ìû, õà ðàê òå ðè çó þ ùèé ñÿ ñíè æå íè åì îò âå òà
íà ãè ïåð êàï íèþ è òðå áó þ ùèé äû õà òå ëü íîé ïîä äåð æ êè
â áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ. Êàê ïðà âè ëî, ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ â ïå -
ðè î äå íî âî ðîæ äåí íî ñòè ïåð âè÷ íîé àëü âå î ëÿð íîé ãè ïî -
âåí òè ëÿ öèåé âî âðå ìÿ ñíà, êî òî ðàÿ ìî æåò èìåòü ìåñ òî è 
ïðè áîä ð ñò âî âà íèè â íàè áî ëåå òÿ æå ëûõ ñëó ÷à ÿõ. Ïðè ÷è -
íîé ÿâ ëÿ åò ñÿ íà ðó øå íèå ïå ðå äà ÷è íåð âíûõ èì ïó ëü ñîâ
îò ìîç ãà ê äû õà òå ëü íîé ìó ñ êó ëà òó ðå.

Ñèí ä ðîì âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè
èç âå ñòåí òàê æå ïîä íà çâà íè åì «ñèí ä ðîì ïðî êëÿ òèÿ Óí -
äè íû» [3]. Ñî ãëàñ íî îä íîé èç ëå ãåíä, ðó ñàë êà Óí äè íà
âëþ áè ëàñü â ñìåð ò íî ãî. Íà âåí ÷à ëü íîì àë òà ðå âîç ëþá -
ëåí íûé ïî êëÿë ñÿ åé â âåð íî ñòè, íî íà ðó øèë êëÿò âó. Óí -
äè íà íå ñíåñ ëà îáè äû: «Òû ïî êëÿë ñÿ ìíå ñâî èì óò ðåí -
íèì äû õà íè åì! Òàê çíàé — ïî êà òû áîä ð ñò âó åøü, îíî
áó äåò ïðè òå áå, íî êàê òî ëü êî óñíåøü, äû õà íèå ïî êè íåò
òå áÿ». Îä íà êî áî ëü øèí ñò âî ëþ äåé ñ ãè ïî âåí òè ëÿ öè îí -
íûì ñèí ä ðî ìîì âî âðå ìÿ ñíà íå ïðå êðà ùà þò ïîë íî ñòüþ 
äû øàòü: äû õà íèå ñòà íî âèò ñÿ íå ãëó áî êèì, ïî âåð õ íî ñò -
íûì. Ïî ý òî ìó «ñèí ä ðîì ïðî êëÿ òèÿ Óí äè íû» — íå êîð -
ðåê ò íîå íà çâà íèå.

Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü çà áî ëå âà íèÿ, ïî ðàç íûì äàí -
íûì, ñî ñòàâ ëÿ åò 1 íà 200 000 æè âî ðîæ äåí íûõ [4]. Íà ñå -
ãîä íÿ îïè ñà íî îêî ëî 1200 áî ëü íûõ âî âñåì ìè ðå [5]. Ïî -
ëà ãà þò, ýòà öèô ðà ìî æåò áûòü çà íè æå íà ïî ïðè ÷è íå ãè -
ïî äè àã íî ñòè êè çà áî ëå âà íèÿ, ïî ñêî ëü êó êëè íè ÷å ñêèå
ïðî ÿâ ëå íèÿ ìî ãóò ñè ëü íî âà ðü è ðî âàòü.

Â ïåð âóþ î÷å ðåäü âî âíè ìà íèå ïî ïà äà þò èç ìå íå íèÿ
ñî ñòî ðî íû äû õà òå ëü íîé ñè ñ òå ìû: öåí ò ðà ëü íàÿ àëü âå î -
ëÿð íàÿ ãè ïî âåí òè ëÿ öèÿ â ôà çó ìåä ëåí íî ãî ñíà (ìå íåå
âû ðà æå íà â ôà çó áû ñò ðî ãî ñíà), îò ñóò ñò âèå îò âå òà íà ãè -
ïåð êàï íèþ è ãè ïîê ñå ìèþ, íî÷ íîå àï íîå, ïðè òÿ æå ëîì
òå ÷å íèè ãè ïî âåí òè ëÿ öèÿ íå òî ëü êî âî âðå ìÿ ñíà, íî è
ïðè áîä ð ñò âî âà íèè [6].

16—20% ïà öè åí òîâ èìå þò áî ëåçíü Ãèð ø ï ðóí ãà [7,
8]. Ýòî âðîæ äåí íàÿ àíî ìà ëèÿ òîë ñòîé êèø êè, îáó ñëîâ -
ëåí íàÿ íà ðó øå íè åì åå èí íåð âà öèè, õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ
ôóí ê öè î íà ëü íîé îá ñòðóê öèåé — çà ïî ðà ìè. Ñî ÷å òà íèå
ÑÖÃÂ è áî ëåç íè Ãèð ø ï ðóí ãà íî ñèò íà çâà íèå ñèí ä ðî ìà 
Õàä äà äà ïî èìå íè âïåð âûå îïè ñàâ øå ãî åãî Had -
dad G.G. [9].

Ó 5—10% áî ëü íûõ ÑÖÃÂ âñòðå ÷à þò ñÿ îïó õî ëè íåð -
âíî ãî ãðåá íÿ: íåé ðîá ëà ñòî ìû, ãàí ã ëè î íåé ðî ìû, ãàí ã ëè -
î íåé ðîá ëà ñòî ìû, êî òî ðûå ìî ãóò áûòü êàê äîá ðî êà ÷å ñò -
âåí íû ìè, òàê è çëî êà ÷å ñò âåí íû ìè [7, 8].

Íà ðó øå íèå âå ãå òà òèâ íîé ðå ãó ëÿ öèè ìî æåò ïðè âî -
äèòü ê ñëå äó þ ùèì ñèì ï òî ìàì:

= àðèò ìèÿ, ñè íó ñî âàÿ áðà äè êàð äèÿ, òðàí çè òîð íàÿ
àñè ñ òî ëèÿ (íà ðó øå íèÿ ñåð äå÷ íî ãî ðèò ìà), íèç êîå àð òå -
ðè à ëü íîå äàâ ëå íèå âî âðåìÿ áîä ðî ñò âî âà íèÿ è ïî âû -
øåí íîå — âî âðå ìÿ ñíà, âà çî âà ãà ëü íûå ñèí êî ïà ëü íûå
ñî ñòî ÿ íèÿ (îá ìî ðî êè), öè à íîç — ñî ñòî ðî íû ñåð äå÷ -
íî-ñî ñó äè ñòîé ñè ñ òå ìû [10, 11];

= äèñ ôà ãèÿ, ãà ñò ðî ý çî ôà ãà ëü íûé ðåô ëþêñ, ñíè æå -
íèå äâè ãà òå ëü íîé àê òèâ íî ñòè (ìî òî ðè êè) êè øå÷ íè êà,
çà ïî ðû — ñî ñòî ðî íû ïè ùå âà ðè òå ëü íîé ñè ñ òå ìû [12];

=ïà òî ëî ãèè çðà÷ êà (ìè îç, àíè çî êî ðèÿ), íå íîð ìà ëü -
íàÿ ðå àê öèÿ çðà÷ êîâ íà ñâåò — 70% ñëó ÷à åâ, ïà òî ëî ãèÿ
ðà äóæ êè — 60%, ñòðà áèçì (êî ñî ãëà çèå) — 50%, âîç ìîæ -
íî îò ñóò ñò âèå ñëåç ïðè ïëà ÷å ñî ñòî ðî íû îð ãà íîâ çðå íèÿ 
[13, 14].

Ê äðó ãèì ïðî ÿâ ëå íè ÿì îò íî ñÿò ñÿ èç ìå íå íèå òåì ïå -
ðà òóð íîé ðå ãó ëÿ öèè (îò ñóò ñò âèå ëè õî ðàä êè ïðè èí ôåê -
öè îí íûõ çà áî ëå âà íè ÿõ, íèç êàÿ áà çà ëü íàÿ òåì ïå ðà òó ðà),
ñïî ðà äè ÷å ñêîå îáè ëü íîå ïî òî îò äå ëå íèå, àíî ìà ëü íàÿ
æàæ äà, õî ëîä íûå êî íå÷ íî ñòè. Ìî æåò èìåòü ìåñ òî ëåã -
êîå íà ðó øå íèå èí òåë ëåê òó à ëü íî ãî ðàç âè òèÿ [15].

Todd è ñî àâò. ïî êà çà ëè íà ëè ÷èå ëè öå âûõ äèñ ìîð ôèé
ó ïà öè åí òîâ ñ ÑÖÃÂ. Òàê íà çû âà å ìûé «box-sha ped» òèï
ëè öà — óïëî ùåí íîå, óêî ðî ÷åí íîå, êàê êî ðîá êà. Íà áëþ -
äà þò ñÿ óìå íü øå íèå âåð õ íåé ÷à ñ òè ëè öà, ÷ðåç ìåð íî âû -
ñòó ïà þ ùèé êîí ÷èê íî ñà, óìå íü øå íèå íî ñî ãóá íî ãî óã ëà, 
óç êàÿ âåð õ íÿÿ ãó áà, ïðî ãèá êîí òó ðîâ âåð õ íåé ãó áû [16].

Çà áî ëå âà íèå ìî æåò ìà ñ êè ðî âà òü ñÿ ïîä ìíî ãèå äðó -
ãèå íà ñëåä ñò âåí íûå è íå íà ñëåä ñò âåí íûå ïà òî ëî ãèè. Òàê
òà õè êàð äèÿ, îáè ëü íîå ïî òî îò äå ëå íèå, öè à íîç ó ïà öè åí -
òà ñî ñðåä íåé òÿ æå ñòüþ ïðî ÿâ ëå íèÿ âî âðåìÿ ñíà ìî ãóò
áûòü îøè áî÷ íî ïðè íÿ òû çà ñåð äå÷ íóþ ïà òî ëî ãèþ. ×òî
ïðè íå ñâîå âðå ìåí íîé ïî ìî ùè ìî æåò ïðè âå ñ òè äà æå
ê âíå çàï íîé ñìåð òè.

Ïî ý òî ìó íå îá õî äè ìî èñê ëþ ÷å íèå íåð âíî-ìû øå÷ -
íûõ çà áî ëå âà íèé (ïðî êñè ìà ëü íàÿ ñïè íà ëü íàÿ ìû øå÷ -
íàÿ àò ðî ôèÿ, ìè àñ òå íèÿ, ñïè íà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ àò ðî -
ôèÿ ñ ïà ðà ëè ÷îì äèà ôðàã ìû, ìè î òó áó ëÿð íàÿ ìè î ïà òèÿ,
íå êî òî ðûå òè ïû íà ñëåä ñò âåí íîé ìî òîð íî-ñåí ñîð íîé
íåé ðî ïà òèè è äð.), ïà òî ëî ãèè ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòîé ñè ñ -
òå ìû, ïåð âè÷ íî ëå ãî÷ íûõ ïî ðà æå íèé (íà ðó øå íèå ìå òà -
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Ðèñ. 1. Òè ïû äû õà òå ëü íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè.



áî ëèç ìà ñóð ôàê òàí òà, ïåð âè÷ íàÿ öè ëè àð íàÿ äè ñ êè íå çèÿ 
è äð.), íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé îá ìå íà (ñèí ä ðîì Ëè,
áî ëåçíü Ïîì ïå, êàð íè òè íî âàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü è äð.), à
òàê æå ïà òî ëî ãè ÷å ñêèõ èç ìå íå íèé â ñòâî ëå ãî ëîâ íî ãî
ìîç ãà. Ïà öè åí òàì ðå êî ìåí äó åò ñÿ ïðî âå äå íèå òà êèõ èñ -
ñëå äî âà íèé, êàê ÌÐÒ, ÝÊÃ, ÝÕÎ-ÊÃ, ÝÍÌÃ, ÓÇÈ è
ðåíò ãå íî ëî ãè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå äû õà òå ëü íîé ìó ñ êó -
ëà òó ðû, áðîí õî ñêî ïèÿ è äð.

Àìå ðè êàí ñêèì òî ðà êà ëü íûì îá ùå ñòâîì ïðåä ëî æå íû 
ñëå äó þ ùèå äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå êðè òå ðèè ÑÖÃÂ [6]:

1) ãè ïî âåí òè ëÿ öèÿ ñ îò ñóò ñò âè åì èëè íå çíà ÷è òå ëü -
íîé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòüþ ê ãè ïåð êàï íèè è îò ñóò ñò âè åì
èëè âà ðü è ðó þ ùåé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòüþ ê ãè ïîê ñå ìèè;

2) êàê ïðà âè ëî, íîð ìà ëü íàÿ âåí òè ëÿ öèÿ âî âðåìÿ
áîä ð ñò âî âà íèÿ, íî ãè ïî âåí òè ëÿ öèÿ ñ íîð ìà ëü íûì äû õà -
òå ëü íûì ðèò ìîì è ïî âåð õ íî ñò íûì äû õà íè åì (óìå íü øà -
åò ñÿ äû õà òå ëü íûé îáú åì) âî âðå ìÿ ñíà;

3) ãè ïî âåí òè ëÿ öèÿ êàê âî âðå ìÿ ñíà, òàê è âî âðå ìÿ
áîä ð ñò âî âà íèÿ;

4) îò ñóò ñò âèå ðåô ëåê òîð íîé ðå àê öèè íà ãè ïåð êàï -
íèþ è ãè ïîê ñå ìèþ, îò ñóò ñò âèå ïðî áóæ äå íèÿ;

5) íåò ïåð âè÷ íî íåð âíî-ìû øå÷ íûõ, ëå ãî÷ íûõ, ñåð -
äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî ëå âà íèé, îò ñóò ñò âó åò ïî ðà æå íèå
ñòâî ëà ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà;

6) ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå ïîä òâåð æ äå íèå çà áî ëå -
âà íèÿ.

Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå ïðè ÷è íû 
ñèí ä ðî ìà âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè

Çà áî ëå âà íèå âïåð âûå áû ëî îïè ñà íî â 1970 ã. Ro bert
Mel lins [17]. Îä íà êî ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêàÿ ïðè ðî äà 
ñèí ä ðî ìà âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè
ñòà ëà èç âå ñò íà ëèøü â 2003 ã., êîã äà Ami el ñ êîë ëå ãà ìè
â ïî èñ êàõ ïðè ÷è íû îñòà íî âè ëèñü íà ãå íå PHOX2B, ýê ñ -
ï ðåñ ñè ðó þ ùåì ñÿ êàê â öåí ò ðà ëü íîé, òàê è â àâ òî íîì íîé 
íåð âíîé ñè ñ òå ìå â ïå ðè îä ýì á ðè î íà ëü íî ãî ðàç âè òèÿ
[18]. Ãåí áûë îò êðûò åùå â 1996 ã. Yokoy a ma è ñî àâò.,
íà çâàí NBPhox îò «ne u rob las to ma phox», ïî çæå ïå ðå èìå -
íî âàí â PHOX2B (pa i red-li ke ho me o box 2B) [19]. PHOX2B
êî äè ðó åò âû ñî êî êîí ñåð âà òèâ íûé ãî ìå î äî ìåí íûé
òðàíñ êðèï öè îí íûé ôàê òîð, èã ðà þ ùèé êëþ ÷å âóþ ðîëü
â ýì á ðè î íà ëü íîì ðàç âè òèè àâ òî íîì íîé íåð âíîé ñè ñ òå -
ìû è âî âëå ÷åí íûé â ôîð ìè ðî âà íèå ïðî èç âîä íûõ íåð -
âíî ãî ãðåá íÿ [20]. PHOX2B, ïî ëà ãà þò, äåé ñò âó åò äâó ìÿ
ïó òÿ ìè: îáåñ ïå ÷è âà åò òðàíñ êðèï öè îí íóþ àê òè âà öèþ,
çà ïó ñ êà þ ùóþ ïàí-íåé ðî íà ëü íóþ äèô ôå ðåí öè ðîâ êó, è

ïî äàâ ëÿ åò ýê ñ ï ðåñ ñèþ èí ãè áè òî ðîâ íåé ðî ãå íå çà [18,
21].

Ãåí PHOX2B êàð òè ðî âàí íà õðî ìî ñî ìå 4 â ëî êó ñå
4p13. Êî äè ðó å ìûé èì áå ëîê ñî äåð æèò â ñå áå äâà êîí ñåð -
âà òèâ íûõ ïî ëè àëà íè íî âûõ òðàê òà ïðî òÿ æåí íî ñòüþ 9 è
20 àìè íî êèñ ëîò, ëî êà ëè çî âàí íûõ â òðå òüåì ýê çî íå ãå íà
[22] (ðèñ. 2). Áû ëî ïðåä ïî ëî æå íî, ÷òî èç ìå íå íèå êî ëè -
÷å ñò âà àìè íî êèñ ëîò â ñî ñòà âå äàí íûõ ïî ñëå äî âà òå ëü íî -
ñòåé ìî æåò ïðè âî äèòü ê íà ðó øå íèþ ôóí ê öèè áåë êà
PHOX2B. Ami el è ñî àâò. âû ÿ âè ëè óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà àìè -
íî êèñ ëîò äî 25—29 â ïî ëè àëà íè íî âîì òðàê òå èç 20 àìè -
íî êèñ ëîò ñðå äè ôðàí öóç ñêèõ ïà öè åí òîâ ñ ÑÖÃÂ [18]. Íà 
ñå ãîä íÿø íèé äåíü ïî êà çà íî, ÷òî ó 92% áî ëü íûõ ÑÖÃÂ
ïðè ÷è íîé çà áî ëå âà íèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ ýê ñ ïàí ñèÿ â òðå òüåì ýê -
çî íå â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Äèà ïà çîí ïà òî ëî ãè ÷å -
ñêèõ àë ëå ëåé, ïðåä ñòàâ ëåí íûõ â ëè òå ðà òó ðå, ðàñ øè ðåí
äî 24—33 àìè íî êèñ ëîò â ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè. Ñà ìû ìè
÷à ñ òû ìè àë ëå ëÿ ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ àë ëå ëè ñ 25, 26 è 27 ïî âòî -
ðà ìè [23]. Ýô ôåê òà àí òè öè ïà öèè äëÿ ÑÖÃÂ íå îïè ñà íî.

Èí òå ðåñ íî îò ìå òèòü, ÷òî èç âå ñò íû ñëó ÷àè óêî ðî ÷å -
íèÿ ïî ëè àëà íè íî ãî òðàê òà äî 9, 13, 14 è 15 àìè íî êèñ ëîò. 
Îä íà êî ê ðàç âè òèþ çà áî ëå âà íèÿ äå ëå öèè íå ïðè âî äÿò
[18, 24].

Ïî ìè ìî ýê ñ ïàí ñèè â ãå íå PHOX2B îïè ñà íû ìèñ -
ñåíñ-, íîí ñåíñ-ìó òà öèè, ìà ëûå äå ëå öèè è èí ñåð öèè ñî
ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ [6].

Íå êî òî ðûå àâ òî ðû ïî ëà ãà þò, ÷òî ïðè ÷è íîé ÑÖÃÂ
ìî æåò áûòü òàê æå âà ðè à öèÿ ÷èñ ëà êî ïèé ãå íà PHOX2B
[25].

Òêà íåñ ïå öè ôè÷ íûé òðàíñ êðèï öè îí íûé ôàê òîð
PHOX2B îò âå ÷à åò çà ðå ãó ëÿ öèþ ýê ñ ï ðåñ ñèè ñå ðèè ãå -
íîâ, âî âëå ÷åí íûõ â ðàç âè òèå àâ òî íîì íîé íåð âíîé ñè ñ -
òå ìû. Èç âå ñò íî, ÷òî PHOX2B íå ïî ñðåä ñò âåí íî ñâÿ çû -
âà åò ñÿ ñ ðå ãó ëÿ òîð íû ìè ðå ãè î íà ìè ãå íîâ äî ïà -
ìèí-Â-ãèä ðî êñè ëà çû, PHOX2A è TLX-2. Ïî ý òî ìó, èç -
ìå íå íèå ñòðóê òó ðû áåë êà PHOX2B ìî æåò âëè ÿòü íà åãî
òðàíñ àê òè âà öè îí íóþ ôóí ê öèþ â îò íî øå íèè ðàç ëè÷ íûõ
ïðî ìî òå ðîâ, ñâÿ çû âà íèå ÄÍÊ, àã ðå ãà öè îí íóþ ñïî ñîá -
íîñòü è ñòà áè ëü íîñòü, ñóá ê ëå òî÷ íóþ ëî êà ëè çà öèþ. Ïî -
êà çà íî ïðèí öè ïè à ëü íîå ðàç ëè ÷èå â ïî âðåæ äà þ ùèõ ìå -
õà íèç ìàõ äåé ñò âèÿ ýê ñ ïàí ñèè ïî ëè àëà íè íî âî ãî òðàê òà
â ãå íå PHOX2B è ìó òà öèé, íå ñâÿ çàí íûõ ñ óâå ëè ÷å íè åì
àìè íî êèñ ëîò íî ãî ïî âòî ðà [6, 26, 27].

Ýê ñ ïàí ñèè ïðè âî äÿò ê ïî ÿâ ëå íèþ â öè òî ïëàç ìå áî -
ëü øî ãî êî ëè ÷å ñò âà ìó òàí ò íî ãî áåë êà PHOX2B, â òî
âðåìÿ êàê íà òèâ íûé áå ëîê PHOX2B ëî êà ëè çó åò ñÿ ïðàê -
òè ÷å ñêè òî ëü êî â ÿä ðå. Êàê ñëåä ñò âèå, ñíè æå íèå òðàíñ -
êðèï öè îí íîé àê òèâ íî ñòè è íà ðó øå íèå ñâÿ çû âà íèÿ
ñ ÄÍÊ èç-çà ïîä âåð æåí íî ñòè ê ñïîí òàí íîé îëè ãî ìå ðè -
çà öèè áåë êà ñ óä ëè íåí íûì ïî ëè àëà íè íî âûì òðàê òîì
[26, 27].

Ïðè ìèñ ñåíñ-, íîí ñåíñ- è ìó òà öè ÿõ ñî ñäè âè ãîì
ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ ëî êà ëè çà öèÿ ìó òàí ò íî ãî áåë êà â ÿä ðå 
ñî õðà íÿ åò ñÿ, íà ðó øà þò ñÿ áå ëîê-áåë êî âûå âçàè ìî äåé ñò -
âèÿ è ñâÿ çû âà íèå ñ ÄÍÊ [26, 27].
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Ðèñ. 2. Ñõå ìà òè÷ íîå ñòðî å íèå ãå íà PHOX2B.



Äëÿ ÑÖÃÂ ïî êà çà íî íà ëè ÷èå ôå íî-ãå íî òè ïè ÷å ñêèõ
êîð ðå ëÿ öèé.

×åì áî ëü øå ïî âòî ðîâ, òåì òÿ æå ëåå äû õà òå ëü íàÿ íå -
äî ñòà òî÷ íîñòü è äðó ãèå ïðî ÿâ ëå íèÿ ñî ñòî ðî íû àâ òî -
íîì íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû. Òàê ïà öè åí òû ñ 25-þ ïî âòî -
ðà ìè, êàê ïðà âè ëî, íå íóæ äà þò ñÿ â êðóã ëî ñó òî÷ íîé äû -
õà òå ëü íîé ïîä äåð æ êå, â òî âðåìÿ êàê ïðè 27—33 ïî âòî -
ðàõ íå îá õî äè ìà èñ êóñ ñò âåí íàÿ âåí òè ëÿ öèÿ ëåã êèõ 24 ÷à -
ñà. Ïðè 26 ïî âòî ðàõ ýòîò êðè òå ðèé âà ðè à áå ëåí. Áî ëü íûå
ñ 27 è áî ëåå ïî âòî ðà ìè èìå þò áî ëü øèé ðèñê ðàç âè òèÿ
áî ëåç íè Ãèð ø ï ðóí ãà, íå æå ëè ñ 24—26. Ó ïà öè åí òîâ
ñ 31—33 ïî âòî ðà ìè âû ñî êî âå ðî ÿò íî ôîð ìè ðî âà íèÿ
íåé ðîá ëà ñòîì.

Ïðàê òè ÷å ñêè âñå ïà öè åí òû, ñòðà äà þ ùèå ÑÖÃÂ,
ñ ìèñ ñåíñ- è ìó òà öè ÿ ìè ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ
èìå þò áî ëåçíü Ãèð ø ï ðóí ãà. Äëÿ íèõ ïî êà çàí âû ñî êèé
ðèñê ðàç âè òèÿ îïó õî ëåé, èìå þ ùèõ ïðî èñ õîæ äå íèå èç
íåð âíî ãî ãðåá íÿ [6, 28, 29, 30]

Îò äå ëü íî ñòî èò ðàñ ñìîò ðåòü ãå íî òè ïû ñ 24 è 25 ïî -
âòî ðà ìè. Äàí íûå âà ðè àí òû õà ðàê òå ðè çó þò ñÿ íå ïîë íîé
ïå íåò ðàí ò íî ñòüþ. Ïðåä ñòàâ ëÿ þò îïàñ íîñòü äëÿ ïà öè åí -
òîâ âñëåä ñò âèå ãè ïî äè àã íî ñòè êè çà áî ëå âà íèÿ, êàê ðå -
çóëü òàò íåî êà çà íèÿ ñâîå âðå ìåí íîé àäåê âàò íîé ïî ìî ùè.
Ýòè ãå íî òè ïû îáó ñëàâ ëè âà þò ðàç âè òèå òàê íà çû âà å ìî ãî
ñèí ä ðî ìà âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé âðîæ äåí íîé ãè ïî -
âåí òè ëÿ öèè ñ ïîçä íèì íà ÷à ëîì (ÑÖÃÂ-ÏÍ) [6, 31, 32].
Çà áî ëå âà íèå ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ â áî ëåå ïîçä íåì äåò ñêîì âîç -
ðà ñ òå èëè âçðîñ ëîì ïå ðè î äå. Áî ëü íûå ìî ãóò íå èìåòü
êëàñ ñè ÷å ñêîé êàð òè íû ÑÖÃÂ, îä íà êî ñëå äó åò çà ïî äî -
çðèòü äàí íîå çà áî ëå âà íèå â ñëå äó þ ùèõ ñëó ÷à ÿõ:

=æèç íå óã ðî æà þ ùèå ñî ñòî ÿ íèÿ è öè à íîç âî âðåìÿ
ñíà;

= ðå öè äè âè ðó þ ùèå òÿ æå ëûå ëå ãî÷ íûå èí ôåê öèè,
ñî ïðî âîæ äà þ ùè å ñÿ ãè ïî âåí òè ëÿ öèåé;

= ñó äî ðîæ íûå ïðè ïàä êè íå ó ñòà íîâ ëåí íîé ýòè î ëî -
ãèè;

= óã íå òå íèå äû õà íèÿ ïî ñëå ïðè ìå íå íèÿ ïðî òè âî ñó -
äî ðîæ íûõ, ñå äà òèâ íûõ ïðå ïà ðà òîâ, àíå ñ òå çèè;

=íåé ðî êîã íè òèâ íûå ðàñ ñòðîé ñò âà ñ öè à íî çîì â àíà -
ìíå çå;

=íî÷ íûå ãè ïåð êàï íèÿ è ãè ïîê ñå ìèÿ íå ÿñ íî ãî ãå íå çà;
= ñî õðàí íîñòü àëü âå î ëÿð íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè ïî ñëå

ëå ÷å íèÿ îá ñòðóê òèâ íî ãî íî÷ íî ãî àï íîý;
=êà æó ùà ÿ ñÿ íå âîñ ï ðè èì ÷è âîñòü ê î÷å âèä íûì óñëî -

âè ÿì ãè ïåð êàï íèè èëè ãè ïîê ñå ìèè (íà ïðè ìåð, ïðè äëè -
òå ëü íîì ïîä âîä íîì ïëà âà íèè).

Òà êèì îá ðà çîì, êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ ìî ãóò
âàðü è ðî âàòü îò òÿ æå ëîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè â ñî ÷å òà íèè

ñ áî ëåçíüþ Ãèð ø ï ðóí ãà è íåé ðá ëà ñòî ìîé äî ïðàê òè ÷å -
ñêè áåñ ñèì ï òîì íî ãî òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ ó âçðîñ ëûõ.

Çà áî ëå âà íèå íà ñëå äó åò ñÿ ïî àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî -
ìó òè ïó. Â 90—95% ñëó ÷à åâ ìó òà öèè èìå þò ïðî èñ õîæ äå -
íèå de no vo. Îä íà êî â îñòàâ øèõ ñÿ 5—10% äå òè íà ñëå äó -
þò çà áî ëå âà íèå îò áåñ ñèì ï òîì íî ãî ðî äè òå ëÿ. Êàê ïðà -
âè ëî, ýòî îò íî ñèò ñÿ ê ãå íî òè ïàì ñ 24 è 25 ïî âòî ðà ìè,
ðå æå ìè íîð íûì ìó òà öè ÿì â ãå íå PHOX2B [33]. Ëè áî
èìå åò ìåñ òî ìî çà è öèçì â ïî ëî âûõ êëåò êàõ ìà òå ðè.

Â ëè òå ðà òó ðå îïè ñà íû ìó òà öèè è â äðó ãèõ ãå íàõ,
ïðåä ïî ëî æè òå ëü íî àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ çà áî ëå âà íè åì:
ãå íû GDNF, RET, BDNF, ASCL1, EDN3, PHOX2A,
GFRA1, BMP2, ECE1 [8, 24, 34, 35, 36, 37, 38]. Ýòè äàí -
íûå îñòà þò ñÿ ñî ìíè òå ëü íû ìè, ïî ñêî ëü êó â áî ëü øèí ñò -
âå ïðåä ñòàâ ëåí íûõ ñëó ÷à åâ ïà öè åí òû ïî ìè ìî ìó òà öèé
â ìè íîð íûõ ãå íàõ èìå ëè ýê ñ ïàí ñèþ â ãå íå PHOX2B.
Êðî ìå òî ãî, íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü óñòà íîâ ëå íî, ÷òî
ìíî ãèå èç îïè ñàí íûõ âà ðè àí òîâ íå ÿâ ëÿ þò ñÿ ïà òî ãåí -
íû ìè.

Â äàí íîé ñòà òüå ìû ïðè âî äèì ðå çó ëü òà òû ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ñèí ä ðî ìà âðîæ äåí íîé
öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè â ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» ñ ìî -
ìåí òà âíå äðå íèÿ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêîé ìå òî äè êè â ïðàê òè êó
ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè è ïî íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ.

Â îòå ÷å ñò âåí íîé ëè òå ðà òó ðå ïðåä ñòàâ ëå íî íå ñêî ëü êî 
êëè íè ÷å ñêèõ ñëó ÷à åâ ÑÖÃÂ, ïîä òâåð æ äåí íûõ ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêè â ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» [39, 40, 41, 42].

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Ñ 2010 ïî 2016 ãîä â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè
ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà íû îá ðàç öû
ÄÍÊ 87 ïà öè åí òîâ ñ íà ïðàâ ëÿ þ ùèì äèà ãíî çîì «ñèí ä -
ðîì âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè» è âî ñü ìè
ðîä ñò âåí íè êîâ.

Âîç ðàñò áî ëü íûõ ñî ñòà âèë îò 6 äíåé äî 28 ëåò.

ÄÍÊ âû äå ëå íà èç ëèì ôî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî -
âè ïà öè åí òîâ, çà áðàí íîé â ïðî áèð êó ñ àí òè êî à ãó ëÿí òîì
ÝÄÒÀ èëè íà áó ìàæ íûé ôèëüòð.

Ýê ñò ðàê öèþ ÄÍÊ ïðî âî äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà -
áî ðîâ ðå àê òè âîâ äëÿ âû äå ëå íèÿ èç öå ëü íîé êðî âè Wi -
zard® Ge no mic D NA Pu ri fi ca ti on Kit (Pro me ga, USA) è äëÿ 
âû äå ëå íèÿ èç îá ðàç öîâ ñó õîé êðî âè DNA tomÒÌ DNAP -
rep 100 (Ãà ëàðò Äèà ãíî ñ òè êóì, Ðîñ ñèÿ) ïî ïðî òî êî ëàì
ïðî èç âî äè òå ëåé.

Äå òåê öèþ ýê ñ ïàí ñèè îñó ùå ñò â ëÿ ëè ñ ïî ìî ùüþ
ÏÖÐ-ÏÄÀÔ àíà ëè çà. Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ è
óñëî âèÿ àì ï ëè ôè êà öèè ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 1.
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Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ è óñëî âèÿ àì ï ëè ôè êà öèè äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ýê ñ ïà íè ñèè â ãå íå PHOX2B
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PHOX2B repF GGCGAACCCGGCAAGGGC
63 68—140

PHOX2B re pR CCAGCCGCAGCCAGGCCTC



Ïðî äóêò ðå àê öèè äå òåê òè ðî âàë ñÿ ìå òî äîì âåð òè êà ëü -
íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà â 8% ÏÀÀÃ (ñî îò íî øå íèå àê ðè ëà ìè -
äà/áè ñàê ðè ëà ìè äà 29/1) ñ ïî ñëå äó þ ùèì îêðà øè âà íè åì ãå -
ëÿ ðàñ òâî ðîì áðî ìè ñòî ãî ýòè äèÿ è ðå ãè ñò ðà öèåé â ÓÔ-èç -
ëó ÷å íèè (äëè íà âîë íû 312 íì) ñ ïî ìî ùüþ äî êó ìåí òè ðó þ -
ùåé ñè ñ òå ìû Gel Doc ôèð ìû BIO-RAD (ÑØÀ).

Èí òåð ï ðå òà öèþ ðå çó ëü òà òîâ ïðî âî äè ëè íà îñíî âà -
íèè äëèí ôðàã ìåí òîâ, èäåí òè ôè öè ðó å ìûõ íà ýëåê ò ðî -
ôî ðå çå (ðèñ. 3).

Ïî èñê àëü òåð íà òèâ íûõ ìó òà öèé â ãå íå PHOX2B ïðî -

âî äè ëè ìå òî äîì ïðÿ ìî ãî àâ òî ìà òè ÷å ñêî ãî ñåê âå íè ðî âà -

íèÿ ïî Ñåí ãå ðó, êàê ñ ïðÿ ìî ãî, òàê è ñ îá ðàò íî ãî ïðàé -

ìå ðîâ, íà ïðè áî ðå ABI Prism 3130 (Ap pli ed Bi o sys tems)

ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî òî êî ëà ôèð ìû ïðî èç âî äè òå ëÿ.

Â êà ÷å ñò âå ìàò ðè öû äëÿ ñåê âå íè ðî âà íèÿ èñ ïî ëü çî âà ëè

ôðàã ìåí òû ÄÍÊ, ïî ëó ÷åí íûå ïî ñëå ïðî âå äå íèÿ ÏÖÐ

ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì îðè ãè íà ëü íûõ îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ

ïðàé ìå ðîâ. Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ è óñëî âèÿ

àì ï ëè ôè êà öèè ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 2.

Äè çàéí âñåõ ïðàé ìå ðîâ îñó ùå ñò â ëåí â ëà áî ðà òî ðèè

ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ, ñèí òåç — â ÇÀÎ

«Åâ ðî ãåí» (Ìî ñê âà).

Àíà ëèç ðå çó ëü òà òîâ ñåê âå íè ðî âà íèÿ îñó ùå ñò â ëÿë ñÿ

ñ ïî ìî ùüþ ïðî ãðàìì Chro mas è BLAST

(http://www.ncbi.nlm.nih.gov/blast).

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Ó âñåõ 87 ïà öè åí òîâ áûë ïðî âå äåí ÏÖÐ-ÏÄÀÔ àíà -

ëèç ñ öå ëüþ âû ÿâ ëå íèÿ ýê ñ ïàí ñèè ïî ëè àëà íè íî âî ãî

òðàê òà â ãå íå PHOX2B. Â ðå çó ëü òà òå èñ ñëå äî âà íèÿ ïà òî -

ëî ãè ÷å ñêîå óâå ëè ÷å íèå ïî âòî ðà áû ëî çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íî

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß
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Ðèñ. 3. Äå òåê öèÿ ïðî äóê òà ÏÖÐ-ÏÄÀÔ àíà ëè çà â àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå:
äî ðîæ êè 1, 2 — âà ðè àíò íîð ìû, ãå íî òèï 20/20;
äî ðîæ êè 4, 5, 15 — ýê ñ ïàí ñèÿ, ãå íî òèï 20/25;
äî ðîæ êè 6, 7, 9, 11, 13, 14, 16 — ýê ñ ïàí ñèÿ, ãå íî òèï 20/26;
äî ðîæ êè 3, 8, 10, 17, 18 — ýê ñ ïàí ñèÿ, ãå íî òèï 20/27;
äî ðîæ êà 12 — ýê ñ ïàí ñèÿ, ãå íî òèï 15/27.
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PHOX2B 1F CTCCAGCCACCTTCTCCATATC
62 386

PHOX2B 1R CAAATGCAATCAAGGCTTCCTATATAC

PHOX2B 2F CGAGCTGCCGGCTGATTTGC
62 292

PHOX2B 2R CACCTCCCCGGACCAGTGC

PHOX2B 3F CTTGGGCCACCCTAACCGGTGC
63 697

PHOX2B 3R CGACAATAGCCTTGGGCCTACC

Òàá ëè öà 3
Ðå çó ëü òà òû äå òåê òè ðî âà íèÿ ýê ñ ïàí ñèè â àíà ëè çè ðó å ìîé ãðóï ïå ïà öè åí òîâ

Ãå íî òèï Êî ëè ÷å ñò âî ïà öè åí òîâ, n Âîç ðàñò íà ìî ìåíò îá ðà ùå íèÿ

20/25 n = 4 0 — 10 ìåñ., 28 ëåò

20/26 n = 8 0 — 20 ìåñ.

15/27, 20/27 n = 8 0 — 6 ìåñ.

15/20, 20/20 n = 67 0 — 4 ëåò

Òàá ëè öà 4
Ðå çó ëü òà òû ñå ìåé íî ãî àíà ëè çà íà íà ëè ÷èå ýê ñ ïàí ñèè â ãå íå PHOX2B

Ãå íî òèï ïðî áàí äà Ãå íî òèï ìà òå ðè Ãå íî òèï îò öà

1. Ñå ìüÿ Á. 20/27 20/20 20/20

2. Ñå ìüÿ Þä. 20/27 20/20 20/20

3. Ñå ìüÿ Ñ. 20/26 20/20 20/20

4. Ñå ìüÿ Øê. 20/27 20/20 20/20



ó 20 ÷åë. (òàáë. 3). Ó îñòàâ øèõ ñÿ 67 áî ëü íûõ ýê ñ ïàí ñèè
íå âû ÿâ ëå íî.

Êàê âèä íî èç òàá ëè öû, â áî ëü øèí ñò âå ÑÖÃÂ ïîä -
òâåð æ äåí ó ìà ëå íü êèõ äå òåé ïåð âî ãî ãî äà æèç íè. Îä íà -
êî â îä íîì èç ñëó ÷à åâ óâå ëè ÷åí íîå ÷èñ ëî ïî âòî ðîâ â ãå -
íå PHOX2B, ñî îò âåò ñò âó þ ùåå 25 àìè íî êèñ ëî òàì, áû ëî
çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íî ó ìî ëî äîé æåí ùè íû 28 ëåò. Âî âñòó -
ïè òå ëü íîé ÷à ñ òè óïî ìè íà ëîñü, ÷òî ýòîò àë ëåëü îáó ñëîâ -
ëè âà åò òå ÷å íèå çà áî ëå âà íèÿ ñ íå ïîë íîé ïå íåò ðàí ò íî -
ñòüþ. Ñèí ä ðîì âðîæ äåí íîé öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âå òè ëÿ -
öèè ñ ïîçä íèì íà ÷à ëîì áûë çà ïî äî çðåí ó ïà öè åí ò êè ïî -
ñëå íå ñêî ëü êèõ ýïè çî äîâ îñëîæ íåí íî ãî òå ÷å íèÿ íàð êî çà 
ñ ïî ñëå äó þ ùåé äëè òå ëü íîé äû õà òå ëü íîé ïîä äåð æ êîé.
Áî ëåå ïî äðîá íîå îïè ñà íèå äàí íî ãî êëè íè ÷å ñêî ãî ñëó -
÷àÿ ãî òî âèò ñÿ ê ïóá ëè êà öèè Æó ðàâ ëå âûì Ì.Í. è ñî àâò.

Â ÷å òû ðåõ ñå ìü ÿõ ñ ïîä òâåð æ äåí íîé ýê ñ ïàí ñèåé
ó ðå áåí êà áû ëî ïðî âå äå íî îá ñëå äî âà íèå ðî äè òå ëåé
(òàáë. 4).

Êàê áû ëî îïè ñà íî âû øå, ÷èñ ëî ïî âòî ðîâ 26—27 îò -
íî ñèò ñÿ ê òÿ æå ëûì âà ðè àí òàì òå ÷å íèÿ ÑÖÃÂ, ïî ý òî ìó
îò ñóò ñò âèå ýê ñ ïàí ñèè ó ðî äè òå ëåé áåç ñî îò âåò ñò âó þ ùåé
ñèì ï òî ìà òè êè âïîë íå îïðàâ äà íî. Â äàí íûõ ñå ìü ÿõ ìó -
òà öèÿ ïðî è çîø ëà de no vo. Â îñòà ëü íûõ ñëó ÷à ÿõ ðî äè òå ëè
îá ñëå äî âà íèå íå ïðî õî äè ëè.

Â 2016 ãî äó â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ñòàë
äî ñòó ïåí ïî èñê ìè íîð íûõ ìó òà öèé â ãå íå PHOX2B ìå -
òî äîì ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñåí ãå ðó. Â íà ñòî ÿ ùèé ìî -
ìåíò ïðî à íà ëè çè ðî âà íî 50 îá ðàç öîâ ÄÍÊ ïà öè åí òîâ
áåç ýê ñ ïàí ñèè. Â ðå çó ëü òà òå èñ ñëå äî âà íèÿ íóê ëå î òèä -
íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íà PHOX2B âå ðî ÿò íî ïà òî -
ãåí íûõ è ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ íå âû ÿâ ëå íî. Çà ðå ãè ñò -
ðè ðî âà íî íå ñêî ëü êî äîá ðî êà ÷å ñò âåí íûõ âà ðè àí òîâ, íå
èìå þ ùèõ êëè íè ÷å ñêî ãî çíà ÷å íèÿ. Òà êîé ðå çó ëü òàò ìî -
æåò ñâè äå òå ëü ñò âî âàòü î òðóä íî ñòè âå ðè ôè êà öèè êëè -
íè ÷å ñêî ãî äèà ãíî çà, îñî áåí íî ó äå òåé ïåð âî ãî ãî äà
æèç íè, îêà çàâ øèõ ñÿ íà ÈÂË. Íå îá õî äè ìî ïðî âå äå íèå
äî ïîë íè òå ëü íûõ èí ñò ðó ìåí òà ëü íûõ è ëà áî ðà òîð íûõ
èñ ñëå äî âà íèé äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ êëè íè ÷å ñêè ñõî æèõ ïà -
òî ëî ãèé.

Âû âî äû

Äëÿ ïîä òâåð æ äå íèÿ äèà ãíî çà ñèí ä ðîì âðîæ äåí íîé
öåí ò ðà ëü íîé ãè ïî âåí òè ëÿ öèè íå îá õî äèì ïî èñê ýê ñ ïàí -
ñèè â ãå íå PHOX2B. Ïî òè ïó âû ÿâ ëåí íîé ìó òà öèè â ãå íå 
PHOX2B ó áî ëü íî ãî ìîæ íî ñïðîã íî çè ðî âàòü òÿ æåñòü òå -
÷å íèÿ, à òàê æå ïðåä ïî ëî æèòü ðàç âè òèå ñî ïóò ñò âó þ ùèõ
çà áî ëå âà íèé, òà êèõ, êàê áî ëåçíü Ãèð ø ï ðóí ãà, íåé ðîá ëà -
ñòî ìà, âíå çàï íàÿ ñåð äå÷ íàÿ ñìåðòü è äð.

Íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî â 90—95% ñëó ÷à åâ ìó òà öèè â ãå -
íå PHOX2B èìå þò ïðî èñ õîæ äå íèå de no vo, ðå êî ìåí äó åò -
ñÿ îá ñëå äî âà íèå ðî äè òå ëåé äëÿ èç áå æà íèÿ ðè ñ êà ïî -
âòîð íî ãî ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðå áåí êà è èñê ëþ ÷å íèÿ
ìÿã êîé ôîð ìû çà áî ëå âà íèÿ ó ðî äè òå ëÿ.
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