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Ïðåä ñòàâ ëå íû ðå çó ëü òà òû êëè íè ÷å ñêî ãî è ãå íå òè ÷å ñêî ãî îá ñëå äî âà íèÿ äå âî÷ êè 5 ëåò ñ ñèí ä ðî ìîì X-ñöåï ëåí íîé óì ñò âåí íîé
îò ñòà ëî ñòè 102 òè ïà, îáó ñëîâ ëåí íîé ìó òà öèåé â ãå íå DDX3X, âû ÿâ ëåí íîé ìå òî äîì êëè íè ÷å ñêî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ýê çî ìà. Ïðè âå -
äå íû êëè íè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè ñèí ä ðî ìà X-ñöåï ëåí íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòè 102 òè ïà, îïè ñàí íûå â ëè òå ðà òó ðå.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü 102 òè ïà, êëè íè ÷å ñêîå ñåê âå íè ðî âà íèå ýê çî ìà, ãåí DDX3X.

Àâ òî ðû äå êëà ðè ðó þò îò ñóò ñò âèå êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.

De scrip tion of a clin i cal case of syn drome of men tal retardation, X-linked 102, 
caused by a mu ta tion in the gene DDX3X

Matyushchenko G.N., Anisimova I.V.

Fed eral State Bud get ary In sti tu tion «Re search Cen tre for Med i cal Ge net ics», Mos cow, 115478, Moskvorechie str., 1; phone +7 (495)
111-03-03 e-mail: matyushchenko@med-gen.ru

We pres ent clin i cal and ge netic char ac ter is tics of the girl with syn drome of men tal re tar da tion, X-linked 102 caused by a mu ta tion
in gene DDX3X iden ti fied in exome se quenc ing. We cited the clin i cal char ac ter is tics of syn drome of X-linked men tal re tar da tion type
102 de scribed in the lit er a ture.
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Õ-ñöåï ëåí íàÿ óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü, òèï 102
(OMIM: 300958; ORPHA:457260) — î÷åíü ðåä êèé ñèí ä -
ðîì, êî òî ðûé õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ,
îá ùèì íå äî ðàç âè òè åì ðå ÷è, ïðåæ äå âðå ìåí íûì ïî ëî -

âûì ðàç âè òè åì, ìèê ðî öå ôà ëèåé, íå âðî ëî ãè ÷å ñêîé ñèì -
ï òî ìà òè êîé [1, 2]. Snij ders Blok et al. ñî îá ùè ëè î 38 æåí -
ùè íàõ ñ óìå ðåí íîé èëè òÿ æå ëîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî -
ñòüþ, ìèê ðî öå ôà ëèåé, ñ íå âðî ëî ãè ÷å ñêè ìè íà ðó øå íè ÿ -
ìè, âêëþ ÷à þ ùè ìè àòàê ñèþ ïðè õî äü áå, ãè ïî òî íèþ,
ðàñ ñòðîé ñò âà àóòè ñòè ÷å ñêî ãî ñïåê ò ðà. Êðî ìå òî ãî, ó ïà -
öè åí òîê îò ìå ÷à ëèñü ïðåæ äå âðå ìåí íîå ïî ëî âîå ðàç âè -
òèå, ó íå êî òî ðûõ — ðàñ ùå ëè íû ãó áû è í¸áà [1].

Snij ders Blok et al. îïðå äå ëè ëè 35 ðàç ëè÷ íûõ ãå òå ðî -
çè ãîò íûõ ìó òà öèé de no vo â ãå íå DDX3X ó 38 äå âî ÷åê
ñ Õ-ñöåï ëåí íîé äîìèíàí ò íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ
102 òè ïà. Ìó òà öèè áûëè îá íà ðó æå íû ñ ïî ìî ùüþ ïîë íî -
ýê çîì íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ òðåõ êðóï íûõ êî ãîðò ïà öè -
åí òîâ, îòî áðàííûõ äëÿ òå ñ òè ðî âà íèÿ. Ìó òà öèè DDX3X
áû ëè îá íà ðó æå íû ó 1—3% îá ñëå äî âàí íûõ ïà öè åí òîâ
æåí ñêî ãî ïî ëà, ÷òî äå ëà åò äàí íûé ñèí ä ðîì îä íîé èç
íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåííûõ ïðè ÷èí óì ñò âåí íîé îò -
ñòàëîñòè ó æåí ùèí [1, 2, 4].

Öå ëüþ íà ñòî ÿ ùåé ðà áî òû ÿâè ëîñü îïè ñà íèå êëè íè -
êî-ãå íå òè ÷å ñêîé õà ðàê òå ðè ñòè êè ïà öè åí ò êè ñ X-ñöåï ëåí -
íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ 102 òè ïà, îáó ñëîâ ëåí íîé ðà -
íåå îïè ñàí íîé ãå òå ðî çè ãîò íîé ìó òà öèåé â ãå íå DDX3X.

Äå âî÷ êà À., 5 ëåò (ðè ñó íîê) áû ëà íà ïðàâ ëå íà íå âðî -
ëî ãîì íà êîí ñó ëü òà öèþ ãå íå òè êà äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ íà -
ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè, âïåð âûå îñìîò ðå íà â âîç ðà ñ òå
1 ãîä, ïî âòîð íî îñìîò ðå íà â âîç ðà ñ òå 5 ëåò.

Ôî òî ïðî áàí äà. Îò ìå ÷à þò ñÿ ìèê ðî öå ôà ëèÿ, ãè ïåð òå ëî ðèçì, øè ðî -
êàÿ ïå ðå íî ñè öà, îá ðàò íûé ýïè êàíò.



Æà ëî áû â 1 ãîä íà çà äåð æ êó ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè -
òèÿ, ïîï¸ðõè âà íèå ïðè åäå. Ðî äî ñëîâ íàÿ íà ñëåä ñò âåí -
íîé ïà òî ëî ãèåé íå îòÿ ãî ùå íà. Ðå áå íîê îò 1- é áå ðå ìåí -
íî ñòè, íà ñòó ïèâ øåé â ðå çó ëü òà òå ÝÊÎ (áåñ ïëî äèå â áðà -
êå â òå ÷å íèå 3 ëåò, ïðè ÷è íà áåñ ïëî äèÿ íå óñòà íîâ ëå íà).
Îòåö äå âî÷ êè, 26 ëåò, çäî ðîâ. Ìàòü, 26 ëåò, íà ïðî òÿ æå -
íèè âñåé áå ðå ìåí íî ñòè íà áëþ äà ëàñü â æåí ñêîé êîí ñó -
ëü òà öèè, ïðî õî äè ëà íå îá õî äè ìûå èñ ñëå äî âà íèÿ, â òîì
÷èñ ëå ïðå íà òà ëü íûé ñêðè íèíã õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé
â 1 è 2 òðè ìå ñò ðàõ áå ðå ìåí íî ñòè â óñòà íîâ ëåí íûå ñðî -
êè. Íà ñðî êå 7 íå äåëü áû ëà óã ðî çà ïðå ðû âà íèÿ áå ðå ìåí -
íî ñòè. Ïî äàí íûì ÓÇÈ ïî ðî êîâ ðàç âè òèÿ ïëî äà âî
âðåìÿ áå ðå ìåí íî ñòè íå îá íà ðó æå íî. Â 3-ì òðè ìå ñò ðå
áå ðå ìåí íî ñòè íà áëþ äàë ñÿ ãå ñ òîç (îò¸êè, áå ëîê â ìî ÷å,
ñíè æå íèå øå âå ëå íèÿ ïëî äà) ïðè çíà êè ôå òîï ëà öåí òàð -
íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè (ÔÏÍ) ïî äàí íûì ÓÇÈ. Èç-çà íà -
ðà ñ òà þ ùåé ÔÏÍ ïðî âå äå íî ýê ñò ðåí íîå êå ñà ðå âî ñå ÷å -
íèå â 28 íå äåëü ãå ñ òà öèè. Ìàñ ñà äå âî÷ êè ïðè ðîæ äå íèè
980 ã, äëè íà 34 ñì, îêðóæ íîñòü ãî ëî âû 24 ñì, îêðóæ -
íîñòü ãðó äè 22 ñì. Îöåí êà ïî øêà ëå Àï ãàð 5/6 áàë ëîâ.
Ñ ïåð âûõ ñó òîê æèç íè íà áëþ äà ëîñü ïî ñòå ïåí íîå óõóä -
øå íèå ñî ñòî ÿ íèÿ çà ñ÷åò íà ðà ñ òà íèÿ äû õà òå ëü íîé íå äî -
ñòà òî÷ íî ñòè. Ïðî âî äè ëàñü èñ êóñ ñò âåí íàÿ âåí òè ëÿ öèÿ
ëåã êèõ â òå ÷å íèå 3 ñó òîê, èí ôó çè îí íàÿ òå ðà ïèÿ äëÿ êîð -
ðåê öèè ìå òà áî ëè ÷å ñêèõ íà ðó øå íèé, àí òè áàê òå ðè à ëü íàÿ 
òå ðà ïèÿ. Â âîç ðà ñ òå 8 ñó òîê äå âî÷ êà áû ëà ïå ðå âå äå íà
â îò äå ëå íèå ðå à íè ìà öèè è èí òåí ñèâ íîé òå ðà ïèè, ãäå íà -
õî äè ëàñü äî âîç ðà ñ òà 2 ìå ñÿ öåâ ñ äèà ãíî çîì: íå äî íî -
øåí íîñòü 28 íå äåëü, ýê ñò ðå ìà ëü íî íèç êàÿ ìàñ ñà òå ëà,
áðîí õîë¸ãî÷ íàÿ äèñ ï ëà çèÿ, ïå ðè íà òà ëü íîå ïî ðà æå íèå
ÖÍÑ, ãè ïåð òåí çè îí íûé ñèí ä ðîì, àíå ìèÿ íå äî íî øåí -
íûõ 1 ñòå ïå íè, ÂÓÈ, ãåìîð ðà ãè ÷å ñêèé ñèí ä ðîì, ðå òè -
íî ïà òèÿ íå äî íî øåí íûõ 1 ñòå ïå íè. Â âîç ðà ñ òå 2 ìå ñÿ öà
áû ëà ïå ðå âå äå íà â ïå äè àò ðè ÷å ñêîå îò äå ëå íèå, ãäå íà õî -
äè ëàñü íà âû õà æè âà íèè äî 3 ìå ñÿ öåâ. Âî âðå ìÿ ãîñ ïè òà -
ëè çà öèè âû ÿâ ëå íî îò êðû òîå îâà ëü íîå îê íî ñåð ä öà (4 ìì 
ñî ñáðî ñîì êðî âè âïðà âî), âû ïÿ ÷è âà íèå ÌÏÏ, äî ïîë -
íè òå ëü íàÿ òðà áå êó ëà ËÆ.

Âî âðåìÿ ãîñ ïè òà ëè çà öèè ïðî âå äå íî öè òî ãå íå òè ÷å -
ñêîå èñ ñëå äî âà íèå. Êà ðè î òèï 46,ÕÕ.

Â âîç ðà ñ òå 3 ìå ñÿ öà áû ëà âû ïè ñà íà äî ìîé. Ðàí íåå
ðàç âè òèå íà 1-ì ãî äó ñ çà äåð æ êîé: ãî ëî âó äåð æèò ñ 4
ìåñ., ïå ðå âî ðà ÷è âà åò ñÿ íà áîê ñ 10 ìåñ. Õî äèò ñ 1,5 ëåò.

Â âîç ðà ñ òå 5 ìå ñÿ öåâ ñ æà ëî áà ìè íà îâî ëî ñå íèå
â ëîá êî âîé îá ëà ñ òè ãîñ ïè òà ëè çè ðî âà íà â îò äå ëå íèå ãè -
íå êî ëî ãèè ÐÄÊÁ, ãäå íà õî äè ëàñü ñ äèà ãíî çîì: ïðåæ äå -
âðå ìåí íîå ïî ëî âîå ðàç âè òèå, íå ïîë íàÿ ôîð ìà. Äàí íûõ 
çà ãè ïå ðàí ä ðî ãå íèþ íå âû ÿâ ëå íî. Âû ÿâ ëåí âû ñî êèé
óðî âåíü ÒÒÃ (äî 8—9 ìÌÅ/ë) ïðè íîð ìà ëü íûõ çíà ÷å -
íè ÿõ Ò3 è Ò4. Ïî äàí íûì ÓÇÈ — ôîë ëè êó ëû ÿè÷ íè êîâ. 
Âû ïîë íå íà ÌÐÒ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà — îò ìå ÷à ëàñü âòî -
ðè÷ íàÿ ãèä ðî öå ôà ëèÿ íà ôî íå âåí ò ðè êó ëî ìå ãà ëèè è
ñó áàò ðî ôèè, áî ëü øå â âè ñî÷ íûõ îò äå ëàõ, íå äî ñòà òîê
ìè å ëè íè çà öèè.

Â âîç ðà ñ òå 1 ãîä îá ðà ùà åò íà ñå áÿ âíè ìà íèå íèç êîå
ôè çè ÷å ñêîå ðàç âè òèå, âåñ 6,6 êã, ðîñò 68 ñì. Ïîä êîæ -

íî-æè ðî âàÿ êëåò ÷àò êà ðàç âè òà íå äî ñòà òî÷ íî, ðàñ ïðå äå -
ëå íà ðàâ íî ìåð íî, âû ñî êèé óðî âåíü ñòèã ìà òè çà öèè.

Îêðóæ íîñòü ãî ëî âû 40,5 ñì. ×å ðåï ìèê ðî öå ôà ëü íîé
ôîð ìû, íèç êî ïî ñà æåí íûå óø íûå ðà êî âè íû, ãè ïåð òå -
ëî ðèçì, êî ðîò êèå ãëàç íûå ùå ëè, îá ðàò íûé ýïè êàíò,
øè ðî êàÿ ïå ðå íî ñè öà, ìèê ðî ãíà òèÿ, âû ñî êîå í¸áî, äî áà -
âî÷ íûé ñî ñîê ñëå âà ïîä ìî ëî÷ íîé æå ëå çîé, ãè íå êî ìà -
ñòèÿ ñëå âà, ìà ëå íü êèå êè ñ òè è ñòî ïû. Òî íû ñåð ä öà ÿñ -
íûå, ðèò ìè÷ íûå, ìÿã êèé ñè ñ òî ëè ÷å ñêèé øóì íà âåð -
õóø êå. Æè âîò ìÿã êèé, áåç áî ëåç íåí íûé. Ñëóõ ñî õðà íåí.
Ñó äî ðîã íå áû ëî.

Äå âî÷ êà îò ñòà åò â ïñè õî ðå ÷å âîì ðàç âè òèè. Íà èìÿ íå 
îò êëè êà åò ñÿ, ãó ëå íèÿ, ñëî ãîâ íåò.

Â âîç ðà ñ òå 3 ãî äà ïðî âå äåí õðî ìî ñîì íûé ìèê ðî ìàò -
ðè÷ íûé àíà ëèç. Ïà òî ãåí íî ãî õðî ìî ñîì íî ãî äèñ áà ëàí ñà
íå îá íà ðó æå íî. Ìî ëå êó ëÿð íûé êà ðè î òèï (ñî ãëàñ íî
ISCN 2013): arr(1-22,X)x2.

Â âîç ðà ñ òå 4 ãî äà ó äå âî÷ êè ïî ÿ âè ëîñü áåñ ïî êîé ñò âî,
áî ëè â æè âî òå. Íà ÓÇÈ âû ÿâ ëå íî îáú åì íîå îá ðà çî âà íèå 
ïå ÷å íè. Èñ ñëå äî âàí àëü ôà-ôå òîï ðî òå èí 450 ÌÅ/ìë, ïî -
âòîð íî 6001 ÌÅ/ìë. Ïðî âå äå íî ÊÒ ïå ÷å íè, îá íà ðó æå íû 
ïðè çíà êè ãå òå ðî ãåí íûõ îá ðà çî âà íèé â ïðà âîé äî ëå ïå -
÷å íè. Õè ðóð ãè ÷å ñêîå ëå ÷å íèå â îò äå ëå íèè õè ðóð ãè ÷å -
ñêîé îí êî ëî ãèè ÐÄÊÁ. Êëè íè ÷å ñêèé äèà ãíîç: ãå ïà -
òîáëà ñòî ìà ïðà âîé äî ëè ïå ÷å íè.

Ïî âòîð íûé îñìîòð ãå íå òè êà â âîç ðà ñ òå 5 ëåò. Ðîñò
98 ñì, âåñ 13,5 êã, îêðóæ íîñòü ãî ëî âû 47 ñì. Çà äåð æ êà
ôè çè ÷å ñêî ãî ðàç âè òèÿ, äå ôè öèò ìàñ ñû òå ëà, ìèê ðî öå -
ôà ëèÿ, êî ðîò êèå ãëàç íûå ùå ëè, îá ðàò íûé ýïè êàíò, êî -
ñî ãëà çèå, ïóø êî âîå îâî ëî ñå íèå íà ëîá êå. Êî ñò íûé âîç -
ðàñò îïå ðå æà åò ïàñ ïîð ò íûé íà 18 ìå ñÿ öåâ.

Ïðî âå äå íî êëè íè ÷å ñêîå ñåê âå íè ðî âà íèå ýê çî ìà
â ëà áî ðà òî ðèè «Ãå íî ìåä». Âû ÿâ ëå íà ðà íåå îïè ñàí íàÿ
ãå òå ðî çè ãîò íàÿ ìó òà öèÿ â ýê çî íå 10 ãå íà DDX3X
(chrX:41203500C>A, rs869320681), ïðè âî äÿ ùàÿ ê ïî ÿâ -
ëå íèþ ñàé òà ïðåæ äå âðå ìåí íîé òåð ìè íà öèè òðàíñ ëÿ -
öèè â 291 êî äî íå (p.Tyr291Ter, NM_001356.3). Ìó òà öèÿ 
îïè ñà íà â ãå òå ðî çè ãîò íîé ôîð ìå ó ïà öè åí ò êè ñ Õ-ñöåï -
ëåí íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ, òèï 102 (OMIM:
300958).

Â ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» ïðî âå äå íà âà ëè äà öèÿ ðå çó ëü òà -
òîâ NGS ñåê âå íè ðî âà íè åì ïî Ñýí ãå ðó — èñ ñëå äî âà íèå
êî äè ðó þ ùåé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ýê çî íà 10 ãå íà DDX3X. 
Âû ÿâ ëåí âå ðî ÿò íî-ïà òî ãåí íûé âà ðè àíò ñ.873Ñ>A â ãå -
òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Ó ìà òå ðè äå âî÷ êè èç ìå íå íèé
íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè íå âû ÿâ ëå íî.

Ãå íå òè ÷å ñêèå ïðè ÷è íû ñî ñòî ÿ íèÿ ïà öè åí òîâ ñ ñèí ä -
ðî ìà ëü íû ìè è íå ñèí ä ðî ìà ëü íû ìè ôîð ìà ìè óì ñò âåí -
íîé îò ñòà ëî ñòè èçó ÷å íû íå äî ñòà òî÷ íî õî ðî øî. Îä íà êî
ñ ïî ÿâ ëå íè åì ñî âðå ìåí íûõ ìå òî äîâ äèà ãíî ñ òè êè, ðà íåå
íå äèà ãíî ñ òè ðó å ìîå íà ñëåä ñò âåí íîå çà áî ëå âà íèå ïî ëó -
÷è ëî âîç ìîæ íîñòü âå ðè ôè êà öèè. Òàê è ñèí ä ðîì
X-ñöåï ëåí íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòè ðà íü øå âõî äèë
â ãðóï ïó íå äèô ôå ðåí öè ðî âàí íûõ ôîðì óì ñò âåí íîé îò -
ñòà ëî ñòè [1, 5, 6].
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Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èäåí òè ôè öè ðî âà íî 35 ìó òà öèé
â ãå íå DDX3X. Ìó òà öèÿ, âû ÿâ ëåí íàÿ ó ïðî áàí äà, ðà íåå
îïè ñà íà ó îä íîé ïà öè åí ò êè [1, 2].

Òà êèì îá ðà çîì, X-ñöåï ëåí íàÿ óì ñò âåí íàÿ îò ñòà -
ëîñòü 102 òè ïà — îä íà èç íå ñèí ä ðî ìà ëü íûõ ôîðì íà ðó -
øå íèÿ èí òåë ëåê òà, âîç íè êà þ ùàÿ âñëåä ñò âèå ìó òà öèé
â ãå íå DDX3X. Ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ óìå ðåí íîé èëè òÿ æå ëîé óì -
ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ, ìèê ðî öå ôà ëèåé, äèç ìîð ôè÷ íû -
ìè ÷åð òà ìè ëè öà, íå âðî ëî ãè ÷å ñêîé ñèì ï òî ìà òè êîé,
â íå êî òî ðûõ ñëó ÷à ÿõ — ñó äî ðî ãà ìè, ðàñ ùå ëè íîé ãó áà
è/èëè íå áà íà ðó øå íè åì ïèã ìåí òà öèè êîæ íî ãî ïî êðî âà, 
ãè ïåð ìî áè ëü íî ñòüþ ñó ñ òà âîâ, ñêî ëè î çîì [1,3,5,7]. Îïè -
ñà íèå ãå íå òè ÷å ñêèõ è êëè íè ÷å ñêèõ õà ðàê òå ðè ñòèê ó ïà -
öè åí òîê ñ X-ñöåï ëåí íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ 102
òè ïà íå îá õî äè ìî äëÿ ïî íè ìà íèÿ ïðè ÷èí ðàç ëè÷ íûõ ôå -
íî òè ïè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé è ñòå ïå íè óì ñò âåí íîé îò ñòà -
ëî ñòè ïðè äàí íîì ñèí ä ðî ìå.
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