
Êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêàÿ õà ðàê òå ðè ñòè êà
íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ ñ ãëà ó êî ìîé

Õëåá íè êî âà Î.Â., Äà äà ëè Å.Ë.

ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ», Ìî ñê âà

Â ñòà òüå ïðåä ñòàâ ëå íà êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêàÿ õà ðàê òå ðè ñòè êà íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé, ñèí ä ðî ìîâ ñ ãëà ó êî ìîé.
Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èç âå ñò íî 36 êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ ñ âðîæ äåí íîé è þâå íè ëü íîé ãëà ó êî ìîé. Â 72,2% ñëó ÷à åâ
âðîæ äåí íàÿ è þíî øå ñêàÿ ãëà ó êî ìà ñî ÷å òàåòñÿ ñ ïà òî ëî ãèåé öåí ò ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû, ìèê ðî öå ôà ëèåé, óì ñò âåí íîé îò -
ñòà ëî ñòüþ. Êðî ìå ýòî ãî, îïè ñà íû ïà öè åí òû ñî ñêå ëåò íû ìè àíî ìà ëè ÿ ìè, ñâîå îá ðàç íûì ñòðî å íè åì ëè öà, ïà òî ëî ãèåé êî æè,
ñó ñ òà âîâ, ïî ÷åê, ñåð ä öà, ãå ìàí ãè î ìà òî çîì, ãðà íó ëå ìà òî çîì. Òÿ æåñòü è âà ðè à áå ëü íîñòü êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé íà ñëåä ñò -
âåí íûõ çà áî ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ ñ âðîæ äåí íîé èëè þíî øå ñêîé ãëà ó êî ìîé óêà çû âà þò íà íå îá õî äè ìîñòü ðàí íåé äèà ãíî ñ òè -
êè, êîì ï ëåê ñ íî ãî îá ñëå äî âà íèÿ ïà öè åí òîâ ó îô òà ëü ìî ëî ãîâ, ïå äè àò ðîâ, íå âðî ëî ãîâ, îð òî ïå äîâ. Ó÷è òû âàÿ, ÷òî â 44,4% ñëó -
÷à åâ ïà òî ëî ãèÿ íà ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî èëè Õ-ñöåï ëåí íî-äî ìè íàí ò íî, íå îá õî äè ìà êîí ñó ëü òà öèÿ ó âðà ÷à-ãå íå -
òè êà ñå ìåé ñ âðîæ äåí íîé è þíî øå ñêîé ãëà ó êî ìîé äëÿ âå ðè ôè êà öèè êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî äèà ãíî çà, îïðå äå ëå íèÿ ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî ïðî ãíî çà è âîç ìîæ íî ñòåé ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: âðîæ äåí íàÿ, ãëà ó êî ìà, çà áî ëå âà íèÿ, íà ñëåä ñò âåí íûå, ñèí ä ðî ìû, þâå íè ëü íàÿ.

Clin i cal and ge netic char ac ter is tics of he red i tary dis eases and syn dromes with glau coma

Khlebnikova O.V., Dadali E.L.

Re search Cen tre for Med i cal Ge net ics, Mos cow, Rus sia

The ar ti cle pres ents the clin i cal-genetic char ac ter is tic of the he red i tary dis eases, syn dromes with glau coma. Cur rently known
36 clin i cal-genetic vari ants with con gen i tal and ju ve nile glau coma. In 72.2% of cases of con gen i tal and ju ve nile glau coma com bined
with pa thol ogy of the cen tral ner vous sys tem microcephaly and men tal re tar da tion. In ad di tion iden ti fied pa tients with skel e tal ab nor -
mal i ties, an orig i nal struc ture faces, pa thol ogy of the skin, joints, kid neys, heart, gemangiomatoz, granulematoz. The se ver ity and
vari abil ity of clin i cal man i fes ta tions of he red i tary dis eases and syn dromes with con gen i tal or ju ve nile glau coma points to the need for
early de tec tion, com pre hen sive ex am i na tions of pa tients from oph thal mol o gists, pe di a tri cians, neu rol o gists, or tho pe dists. Given that
44.4% of cases pa thol ogy is in her ited autosomal dom i nant or x-forming dom i nant need to con sult a doc tor-genetics of fam i lies with
con gen i tal and ju ve nile glau coma for ver i fi ca tion of clin i cal ge netic.

Key words: con gen i tal glau coma, dis eases, syn dromes, ju ve nile.

Ââå äå íèå

Ãëà ó êî ìà — îä íî èç íàè áî ëåå ÷à ñ òûõ çà áî ëå âà íèé
îð ãà íà çðå íèÿ, ïðè âî äÿ ùèõ ê èí âà ëèä íî ñòè ñ ðàí íå ãî
äåò ñò âà. Ñðå äè ïðè ÷èí ñëå ïî òû íà äî ëþ âðîæ äåí íîé
ãëà ó êî ìû ïðè õî äèò ñÿ îò 1 äî 10% ñëó ÷à åâ [1—3]. Êëè -
íè ÷å ñêèå ïðè çíà êè ãëà ó êîì õî ðî øî èç âå ñò íû ïðàê òè -
÷å ñêèì îô òà ëü ìî ëî ãàì. Îä íà êî âðà ÷è íå âñå ãäà àê öåí -
òè ðó þò âíè ìà íèå íà ïî ÿâ ëå íèå ãëà ó êî ìû ó ïà öè åí òîâ
ñ íà ñëåä ñò âåí íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè èëè ñèí ä ðî ìà ìè.
Â íå êî òî ðûõ ñëó ÷à ÿõ íà ðó øå íèÿ ãèä ðî äè íà ìè êè ãëàç è
îï òè ÷å ñêàÿ íåé ðî ïà òèÿ ïðåä øå ñò âó þò êëè íè ÷å ñêî ìó
ïðî ÿâ ëå íèþ ïà òî ëî ãèè äðó ãèõ îð ãà íîâ è ñè ñ òåì. Êëè -
íè ÷å ñêîå ðàç íî îá ðà çèå è ãå òå ðî ãåí íîñòü ýòîé ïà òî ëî -
ãèè îïðå äå ëÿ þò çíà ÷è òå ëü íûå òðóä íî ñòè ýòè î ëî ãè ÷å -
ñêîé äèà ãíî ñ òè êè è âå ðè ôè êà öèè îïðå äå ëåí íî ãî ãå íå -
òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà. Äî íà ñòî ÿ ùå ãî âðå ìå íè îò ñóò ñò âó -
åò èñ òî÷ íèê íà ðóñ ñêîì ÿçû êå, ïî çâî ëÿ þ ùèé ïî ëó ÷èòü
èí ôîð ìà öèþ î êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ õà ðàê òå ðè ñòè êàõ 
íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ, ñî ïðî âîæ -
äà þ ùèõ ñÿ ãëà ó êî ìîé. Ñó ùå ñò âåí íûé ðàç ðûâ ìåæ äó íà -

ó÷ íû ìè äî ñòè æå íè ÿ ìè è èõ èñ ïî ëü çî âà íè åì â ïðàê òè -
÷å ñêîé ïå äè àò ðèè, îô òà ëü ìî ëî ãèè, ãå íå òè êå ìî æåò
ïðè âå ñ òè ê íå ïðà âèëüíûì èëè íå ñâîå âðå ìåííûì äèà -
ãíî ñ òè êå è ëå ÷å íèþ ñî ÷å òàí íîé ìî íî ãåí íîé ïà òî ëî ãèè 
è ñíè æà åò ýô ôåê òèâ íîñòü ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí -
ñó ëü òè ðî âà íèÿ îòÿ ãî ùåí íûõ ñå ìåé, íà ïðàâ ëåí íîãî íà
ïðî ôè ëàê òè êó ïî âòîð íûõ ñëó ÷à åâ çà áî ëå âà íèÿ â îòÿ ãî -
ùåí íûõ ñå ìü ÿõ.

Öåëü èñ ñëå äî âà íèÿ — ïðî âå ñ òè àíà ëèç êëè íè êî-ãå íå -
òè ÷å ñêèõ îñî áåí íî ñòåé íà ñëåä ñò âåí íûõ ñèí ä ðî ìîâ è çà -
áî ëå âà íèé, ñî ïðî âîæ äà þ ùèõ ñÿ âðîæ äåí íîé èëè þâå íè -
ëü íîé ãëà ó êî ìîé äëÿ îïðå äå ëå íèÿ àë ãî ðèò ìà èõ ðàí íåé
äèà ãíî ñ òè êè è âîç ìîæ íî ñòè ïðî ôè ëàê òè êè ïî âòîð íûõ
ñëó ÷à åâ çà áî ëå âà íèÿ â ñå ìüå.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Íà îñíî âà íèè äàí íûõ ëè òå ðà òó ðû è ñîá ñò âåí íûõ íà -
áëþ äå íèé ïðî âå äåí àíà ëèç êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ õà -
ðàê òå ðè ñòèê íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ,
ñî ïðî âîæ äà þ ùèõ ñÿ ãëà ó êî ìîé.

ISSN 2073-7998 3

ÍÀ Ó× ÍÛÅ ÎÁ ÇÎ ÐÛ



ÍÀ Ó× ÍÛÅ ÎÁ ÇÎ ÐÛ

4

Òàá ëè öà
Êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèå âà ðè àí òû íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé ñ ãëà ó êî ìîé

Íî çî ëî ãè ÷å ñêàÿ ôîð ìà Ñî ñòî ÿ íèå ãëàç Òèï íà -
ñëå äî âà -

íèÿ

Ãåí Íî ìåð ïî 
*ÎMIM

Àê êåð ìà íà ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà ÀÐ Íåò 200970

Àê ðî ìå ëè ÷å ñêèé ôðîí òà ëü íûé äè çà ñòîç Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, äåð ìî èä íàÿ êè ñ òà ðî ãî âè öû ÀÄ ZSWIM6 603671

Àê ñåí ôå ëü äà-Ðè ãå ðà ñèí ä ðîì, òèï 1 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, àíè ðè äèÿ, ìèê ðî êîð íåà ÀÄ PITX2 180500

Àê ñåí ôå ëü äà-Ðè ãå ðà ñèí ä ðîì, òèï 2 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî êîð íåà ÀÄ 13q14 601499

Àê ñåí ôå ëü äà-Ðè ãå ðà ñèí ä ðîì, òèï 3 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, àíè ðè äèÿ ÀÄ FOXC1 602482

Àê ñåí ôå ëü äà-Ðè ãå ðà ñèí ä ðîì ñ îò ñóò ñò -
âè åì ìûøö ãëà çà

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, îò ñóò ñò âèå ìûøö ãëà çà ÀÄ Íåò 109120

Áëàó ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, óâå èò ÀÄ NOD2 186580

Áî âå íà ñèí ä ðîì Âðîæ äåí íàÿ ãëà ó êî ìà ÀÐ Íåò 211200

Áî ëåçíü ìà ëûõ ñî ñó äîâ ìîç ãà Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, Àê ñåí ôå ëü äà Ðè ãå ðà
ñèí ä ðîì, ìèê ðî ôòàëüì

ÀÄ COL4A1 607595

Âàð áóðãà ìèê ðî ñèí ä ðîì, òèï 4 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, êà òà ðàê òà ÀÐ TBC1D20 615663

Âå áåð-Ñòþæ ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà Åäè íè÷ íûå 
ñëó ÷àè

GNAQ 185300

Ãóð ëå ðà ñèí ä ðîì, ìó êî ïî ëè ñà õà ðè äîç, òèï 1H Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, äè ñò ðî ôèÿ ñåò ÷àò êè ÀÐ IDUA 607014

Äèñ ñåã ìåí òà ëü íàÿ êàð ëè êî âîñòü Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ñóá ëþê ñà öèÿ õðó ñ òà ëè êîâ ÀÐ Íåò 224400

Èðè äî ãî íè î äèñ ãå íåç è ñêå ëåò íûå àíî ìà ëèè Âðîæ äåí íàÿ ãëà ó êî ìà ÀÐ Íåò 609515

Ëîó ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, êà òà ðàê òà *****Õñö.Ð OCRL 309000

Ëî ó ðè-Ìàê ëåéí ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà ÀÄ? Íåò 600252

Ìîç ãî-ãëà çî-ìû øå÷ íûé ñèí ä ðîì (Óîë -
êåð-Âàð áóðã ñèí ä ðîì), òèï À1

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, àíî ìà -
ëèÿ Ïå òåð ñà

ÀÐ POMT1 236670

Ìîç ãî-ãëà çî-ìû øå÷ íûé ñèí ä ðîì (Óîë -
êåð-Âàð áóðã ñèí ä ðîì), òèï À2

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, àíî ìà -
ëèÿ Ïå òåð ñà

ÀÐ POMT2 613150

Ìîç ãî-ãëà çî-ìû øå÷ íûé ñèí ä ðîì (Óîë -
êåð-Âàð áóðã ñèí ä ðîì) òèï 3

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, àíî ìà -
ëèÿ Ïå òåð ñà

ÀÐ POMGNT1 253280

Ìîç ãî-ãëà çî-ìû øå÷ íûé ñèí ä ðîì (Óîë -
êåð-Âàð áóðã ñèí ä ðîì) òèï À7

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, àíî ìà -
ëèÿ Ïå òåð ñà

ÀÐ ISPD 614643

Ìîç ãî-ãëà çî-ìû øå÷ íûé ñèí ä ðîì (Óîë -
êåð-Âàð áóðã ñèí ä ðîì) òèï À9

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, äè ñò ðî -
ôèÿ ñåò ÷àò êè êà òà ðàê òà

ÀÐ DAG1 616538

Ìóð-Ôå äåð ìàí ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, êà òà ðàê òà ÀÄ Íåò 127200

Íåíñ-Õî ðàí ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì, êà òà ðàê òà Õñö.Ä NHS 302350

Îêó ëî äåí òî äè ãè òà ëü íàÿ äèñ ï ëà çèÿ Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì ÀÄ GJA1 164200

Îêó ëî ôà öè î êàð äèî-äåí òà ëü íûé ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî ôòàëüì ****Õñö.Ä BCOR 300166

Îñ òåî äèñ ï ëà ñòè ÷å ñêàÿ êàð ëè êî âîñòü òèï 3 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, êî ëî áî ìà, ×ÀÇÍ ÀÐ Íåò 210730

Îñ òåî õîí ä ðî äèñ ï ëà çèÿ òèï 1 Âðîæ äåí íàÿ ãëà ó êî ìà ÀÐ CANT1 251450

Ïñåâ äî ïðî ãå ðèÿ ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà ÀÐ Íåò 200130

Ñèí ã ë òîí-Ìåð òå íà ñèí ä ðîì, òèï 1 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà **ÀÄ IFIH1 182250

Ñèí ã ë òîí-Ìåð òå íà ñèí ä ðîì, òèï 2 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà **ÀÄ DDX58 616298

Ñèí ä ðîì íîã òåé-íàä êî ëåí íè êà Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, êå ðà òî êî íóñ, ìèê ðî êîð íåà ÀÄ LMX1B 161200

Ñòèê ëå ðà ñèí ä ðîì, òèï 1 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, îò ñëîé êà ñåò ÷àò êè ÀÄ COL2A1 108300

Òèì òà ìè ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ñóá ëþê ñà öèÿ õðó ñ òà ëè êà ÀÐ C12ORF57 218340

Ôðèä ðåé õà àòàê ñèÿ Âðîæ äåí íàÿ ãëà ó êî ìà ***ÀÐ Íåò 229310

Ýëåð ñà-Äàí ëî ñèí ä ðîì, òèï 1 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà ÀÐ CHST14 601776

Ýëåð ñà-Äàí ëî ñèí ä ðîì, òèï 6 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìèê ðî êî ðåà, êå ðà òî êî íóñ ÀÐ PLOD1 225400

SHORT ñèí ä ðîì Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, àíî ìà ëèÿ Ðè ãå ðà ÀÄ PIK3R1 269880

Ïðè ìå ÷à íèå. * ÎMIM — êà òà ëîã ãå íîâ ÷å ëî âå êà è ãå íå òè ÷å ñêèõ íà ðó øå íèé; ** ÀÄ — àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé òèï íà ñëå -
äî âà íèÿ; *** ÀÐ — àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ; **** Xñö.Ä — Õ-ñöåï ëåí íûé äî ìè íàí ò íûé òèï íà ñëå äî âà -
íèÿ; ***** Õñö.Ð — Õ-ñöåï ëåí íûé ðå öåñ ñèâ íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ



Ðå çó ëü òà òû

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èç âå ñò íî 36 ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè -
àí òîâ íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ, ìà íè -
ôå ñòè ðó þ ùèõ ñ ðîæ äå íèÿ è â þâå íè ëü íîì âîç ðà ñ òå,
â êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íå êî òî ðûõ îò ìå ÷à åò ñÿ ãëà ó êî ìà
[4]. Êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè, âû ÿâ ëåí -
íûõ ñèí ä ðî ìîâ ïðåä ñòàâ ëå íû â òàá ëè öå.

1. Ñèí ä ðî ìû, ñî ïðî âîæ äà þ ùè å ñÿ 
âðîæ äåí íîé ïåð âè÷ íîé ãëà ó êî ìîé

Òè ïè÷ íûå êëè íè ÷å ñêèå ïðè çíà êè âðîæ äåí íîé ïåð âè÷ -
íîé ãëà ó êî ìû îïè ñà íû ïðè ñèí ä ðî ìå Áî âå íà, àòàê ñèè
Ôðèä ðåé õà, îñ òåî õîí ä ðî äèñ ï ëà çèè òè ïà 1, ñèí ä ðî ìå èðè -
äî ãî íè î äèñ ãå íå çà è ñêå ëåò íûõ àíî ìà ëèé (ÎMIM: 609515).

Ñèí ä ðîì Áî âå íà (ÎMIM: 211200) õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ
ãðó áîé çà äåð æ êîé ïñè õî ìî òîð íî ãî è ôè çè ÷å ñêî ãî ðàç -
âè òèÿ, íà ðó øå íè åì ñî ñà íèÿ è ãëî òà íèÿ, íà ëè ÷è åì àãå -
íå çèè ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà, âðîæ äåí íû ìè ïî ðî êà ìè ñåð ä -
öà, ãè ïîï ëà çèåé íèæ íåé ÷å ëþ ñòè, ãè ïîñ ïà äèåé, äå ôîð -
ìà öèåé óø íûõ ðà êî âèí è ñãè áà òå ëü íû ìè êîí ò ðàê òó ðà -
ìè ïà ëü öåâ êè ñ òåé [5]. Ïî êà çà íî, ÷òî çà áî ëå âà íèå íà -
ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî, îä íà êî ãåí äî íà ñòî ÿ -
ùå ãî âðå ìå íè íå èäåí òè ôè öè ðî âàí.

Àòàê ñèÿ Ôðèä ðåé õà è âðîæ äåí íàÿ ãëà ó êî ìà (ÎMIM:
229310) ìà íè ôå ñòè ðó åò â ïî äðî ñò êî âîì âîç ðà ñ òå ñèì ï òî -
ìà ìè ñïè íî ìîç æå÷ êî âîé àòàê ñèè, äè çàð ò ðèè, ñíè æå íè åì
ñó õî æè ëü íûõ ðåô ëåê ñîâ. Â ðÿ äå ñëó ÷à åâ ó áî ëü íûõ ôîð -
ìè ðó åò ñÿ ñêî ëè îç, ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêàÿ êàð äè î ìè î ïà òèÿ,
ñó áà îð òà ëü íûé ñòå íîç è ñà õàð íûé äèà áåò [6]. Ñî ÷å òà íèå
òè ïè÷ íûõ ñèì ï òî ìîâ àòàê ñèè Ôðèä ðåé õà è âðîæ äåí íîé
ãëà ó êî ìû îïè ñà íû ó ñèá ñîâ èç èí á ðåä íîé ñå ìüè èç Èñ ïà -
íèè â 1988 ãî äó. Ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûé
òèï íà ñëå äî âà íèÿ çà áî ëå âà íèÿ, îä íà êî ðîëü ãå íà FXN, îò -
âåò ñò âåí íî ãî çà âîç íèê íî âå íèå êëàñ ñè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà
àòàê ñèè Ôðèä ðåé õà óñòà íî âèòü íå óäà ëîñü.

Îñ òåî õîí ä ðî äèñ ï ëà çèÿ òè ïà 1 (ÎMIM: 251450) íà -
ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî. Ãåí CANT1, îò âåò ñò -
âåí íûé çà âîç íèê íî âå íèå çà áî ëå âà íèÿ ëî êà ëè çî âàí íà
õðî ìî ñî ìå 17q25.3.Åãî ïðî äóê òîì ÿâ ëÿ åò ñÿ ôåð ìåíò èç
ãðóï ïû êà ëü öèé-àê òè âè ðó å ìûõ íóê ëå î òè äàç.

Òè ïè÷ íû ìè êëè íè ÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå íè ÿ ìè çà áî ëå âà -
íèÿ ÿâ ëÿ þò ñÿ: íå ïðî ïîð öè î íà ëü íàÿ êàð ëè êî âîñòü (ñðåä -
íèé ðîñò âçðîñ ëî ãî ÷å ëî âå êà íå ïðå âû øà åò 114 ñì), òó÷ -
íîñòü, êðóã ëîå ëè öî, ìèê ðî ðåò ðîã íà òèÿ, ìèê ðî ñòî ìèÿ,
êî ðîò êèé íîñ, ïëî ñ êàÿ ïå ðå íî ñè öà, êî ðîò êàÿ øåÿ è óç êàÿ 
ãðóä íàÿ êëåò êà. Êðî ìå ýòî ãî, îò ìå ÷à þò ñÿ íå ñòà áè ëü íîñòü 
ñó ñ òà âîâ, îñ òåî ïî ðîç, îñ òåî àð ò ðîç, ñêî ëè îç, âû ðà æåí íûé 
ëîð äîç, êè ôîç, óçîñòü ìåæ ïîç âî íî÷ íî ãî äè ñ êî âî ãî ïðî -
ñòðàí ñò âà è ìíî æå ñò âåí íûå ñêå ëåò íûå àíî ìà ëèè. Ó íå -
êî òî ðûõ ïà öè åí òîâ îïè ñà íà çà äåð æ êà ìî òîð íî ãî ðàç âè -
òèÿ, óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü. Ñòå ïåíü òÿ æå ñòè êëè íè ÷å -
ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé øè ðî êî âà ðü è ðó åò. ×àñòü áî ëü íûõ ìî -
æåò ïî ãè áàòü âíóò ðè óò ðîá íî, à ïðî äîë æè òå ëü íîñòü æèç -
íè äðó ãèõ íå ñíè æå íà. Áî ëü íûå ìî ãóò äî æè âàòü äî çðå ëî -
ãî âîç ðà ñ òà è èìåòü íîð ìà ëü íûé èí òåë ëåêò [7].

Èðè äî ãî íè î äèñ ãå íåç è ñêå ëåò íûå àíî ìà ëèè (ÎMIM:
609515). Õà ðàê òåð íû àíî ìà ëèè ñêå ëå òà, à òàê æå ñâîå îá -
ðàç íûé âíåø íèé âèä: øè ðî êèé ëîá, òîíêàÿ ñïèíêà íî ñà 
ñ øè ðî êèì íî ñîì, áî ëü øèå óøè, êî ðîò êàÿ øåÿ, øè ðî -
êàÿ ãðóä íàÿ êëåò êà, ïóï êî âèä íûå ñî ñêè, è êî ðîò êèå
áîëü øèå ïà ëü öû [8].

2. Ñèí ä ðî ìû, ñî ïðî âîæ äà þ ùè å ñÿ þâå íè ëü íîé ãëà ó êî ìîé

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà, ìà íè ôå ñòè ðó þ ùàÿ äî 16 ëåò,
îïè ñà íà ïðè 31 ñèí ä ðî ìå. Â áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ ïî âû -
øå íèå âíóò ðè ãëàç íî ãî äàâ ëå íèÿ ñî ïðî âîæ äà ëîñü àíî ìà -
ëè ÿ ìè ðàç ëè÷ íûõ ñòðóê òóð ãëà çà è/èëè ïî ðà æå íè åì äðó -
ãèõ îð ãà íîâ è ñè ñ òåì. Íàè áî ëåå âû ðà æåí íàÿ ïà òî ëî ãèÿ
îð ãà íà çðå íèÿ îò ìå ÷à åò ñÿ â ãðóï ïå ìîç ãî-ãëà çî-ìû øå÷ -
íûõ ñèí ä ðî ìîâ (Óîë êåð-Âàð áóðã ñèí ä ðîì), îáî çíà ÷à å ìûõ
òàê æå êàê ìû øå÷ íûå äè ñò ðî ôèè — äè ñò ðîã ëè êà íî ïà òèè. 
Ýòà ãðóï ïà âêëþ ÷à åò 14 ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ, êëè íè -
÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ êî òî ðûõ õà ðàê òå ðè çó þò ñÿ ñî ÷å òà íè åì 
ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé ìû øå÷ íîé äè ñò ðî ôèè ñ ïî ðî êà ìè ðàç -
âè òèÿ ðàç ëè÷ íûõ ñòðóê òóð ãëàç è ìîç ãà â âè äå ìèê ðî öå -
ôà ëèè, ãè ïîï ëà çèè ìîç æå÷ êà, äèñ ï ëà çèè ñòâî ëà ìîç ãà,
àï ëà çèè ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà, ëèñ ñýí öå ôà ëèè, ïà õè ãè ðèè,
ãèä ðî öå ôà ëèè. Ïà òî ëî ãèÿ îð ãà íà çðå íèÿ ðàç íî îá ðàç íà.
Ïðè îò äå ëü íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òàõ îò ìå ÷à þò ñÿ àíî -
ìà ëèÿ Ïå òåð ñà, ìèê ðî ôòàëüì, êà òà ðàê òà, êî ëî áî ìà ðà -
äóæ êè, äèñ ï ëà çèÿ ñåò ÷àò êè, ãè ïîï ëà çèÿ çðè òå ëü íî ãî íåð -
âà, äèñ ï ëà çèÿ ñåò ÷àò êè, îñòàò êè ãè ïåð ï ëà ñòè ÷å ñêî ãî ïåð -
âè÷ íî ãî ñòåê ëî âèä íî ãî òå ëà. Íà ëè ÷èå ãëà ó êî ìû îïè ñà íî
ïðè ïÿ òè ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òàõ ýòîé ãðóï ïû çà áî ëå âà -
íèé: òè ïàõ 1, 2, 3, 7 è 9 ñ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì íà ñëå -
äî âà íè åì, îáó ñëîâ ëåí íûõ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íàõ POMT1,
POMT2, POMGNT1, ISPD, DAG1. Çà áî ëå âà íèÿ õà ðàê òå -
ðè çó þò ñÿ òÿ æå ëûì, ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùèì òå ÷å íè åì, ãðó áîé
çà äåð æ êîé ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ è âîç íèê íî âå íè åì
ñó äî ðîæ íî ãî ñèí ä ðî ìà. Áî ëü øèí ñò âî áî ëü íûõ óìè ðà þò
â ïåð âûå ãî äû æèç íè [9—11].

Ñèí ä ðîì Àê ñåí ôå ëü äà-Ðè ãå ðà. Íà ëè ÷èå ãëà ó êî ìû
âñòðå ÷à åò ñÿ ïðè ÷å òû ðåõ âà ðè àí òàõ ñèí ä ðî ìà: òèï 1
(OMIM: 180500), òèï 2 (OMIM: 601499), òèï 3 (OMIM:
602482) è ñ îò ñóò ñò âè åì ìûøö ãëà çà (OMIM: 109120). Ïî -
ìè ìî ãëà ó êî ìû ó áî ëü íûõ îá íà ðó æè âà þò ñÿ ìíî æå ñò âåí -
íûå ïî ðî êè ðàç âè òèÿ ðàç ëè÷ íûõ ñòðóê òóð ãëà çà: àíî ìà -
ëèþ Ðè ãå ðà, èðè äî ãî íè î äèñ ãå íåç, õà ðàê òå ðè çó þ ùèé ñÿ
ãè ïîï ëà çèåé ðà äóæ êè, íà ëè ÷è åì çàä íå ãî ýì á ðè î òîê ñî íà
è ïðè êðåï ëå íè åì ê ëè íèè Øâà ëü áå ïðè êîð íå âîé ÷à ñ òè
ðà äóæ êè â âè äå ïà ðó ñà, êî ðýê òî ïèåé, ïî ëè êî ðèåé. Äëÿ
âñåõ òè ïîâ ñèí ä ðî ìà Àê ñåí ôå ëü äà-Ðè ãå ðà õà ðàê òåð íû
äèñ ìîð ôè ÷å ñêèå ÷åð òû ëè öà â âè äå ãè ïîï ëà çèè âåð õ íåé
÷å ëþ ñòè, øè ðî êîé ïå ðå íî ñè öû, ìèê ðî äîí òèè, à òàê æå
êðèï òîð õèçì, ãè ïîñ ïà äèÿ, àíà ëüíûé ñòå íîç, âðîæ äåí -
íûé ïî ðîê ñåð ä öà, âðîæ äåí íûå àíî ìà ëèè áåä ðà, ïó ïî÷ -
íàÿ è ïà õî âàÿ ãðû æè, äî ëü ÷à òàÿ ïî÷ êà [12]. Ó ÷à ñ òè áî ëü -
íûõ äèà ãíî ñ òè ðó åò ñÿ íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü ðàç ëè÷ -
íîé ñòå ïå íè. Ïðè ñèí ä ðî ìå Àê ñåí ôå ëü äà-Ðè ãå ðà òè ïà
3 îá íà ðó æè âà þò ñÿ òàê æå ãè ïîï ëà çèÿ ÷åð âÿ ìîç æå÷ êà,
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âðîæ äåí íûå äå ôåê òû ìåæ ï ðåä ñåð ä íîé ïå ðå ãî ðîä êè è
êëà ïà íîâ ñåð ä öà [13], à ïðè âà ðè àí òå ñ îò ñóò ñò âè åì èëè
ãè ïîï ëà çèåé ìûøö ãëà çà íà áëþ äà þò ñÿ óì ñò âåí íàÿ îò ñòà -
ëîñòü è îò ñóò ñò âèå ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà [12].

Áî ëåçíü ìà ëûõ ñî ñó äîâ ìîç ãà (OMIM: 607595) íà ñëå -
äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî è âîç íè êà åò â ðå çó ëü òà òå
ìó òà öèè â ãå íå COL4A1, ïðî äóê òîì êî òî ðî ãî ÿâ ëÿ åò ñÿ
àëü ôà-öåïü êîë ëà ãå íà 4 òè ïà, âõî äÿ ùå ãî â ñî ñòàâ ñòåí êè 
ìåë êèõ ñî ñó äîâ ìîç ãà. Îñíîâ íûå êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå -
íèÿ — ïî âòîð íûå èøå ìè ÷å ñêèå èí ñóëüòû ãî ëîâ íî ãî
ìîç ãà, ìèã ðå íè, ðå öè äè âè ðó þ ùèå ïà ðåçû è ïà ðà ëè ÷è
ëè öå âî ãî íåð âà, ðå æå ñó äî ðî ãè. Ïðè ïðî âå äå íèè ÌÐÒ
ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà îá íà ðó æè âà åò ñÿ äèô ôóç íàÿ ïå ðè âåí ò -
ðè êó ëÿð íàÿ ëåé êî ýí öå ôà ëî ïà òèÿ [15]. Èí òåë ëåêò áî ëü -
íûõ â áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ íå ñòðà äà åò. Ïà òî ëî ãèÿ îð ãà -
íà çðå íèÿ, ïî ìè ìî ãëà ó êî ìû, ìî æåò âêëþ ÷àòü âðîæ äåí -
íûå êà òà ðàê òû, ìèê ðî ôòàëüì, ìèê ðî êîð íåà, ñè íå õèè
ïå ðåä íåé êà ìå ðû, êðî âî èç ëè ÿ íèÿ â ìà êó ëÿð íîé îá ëà ñ -
òè, èç âè òîñòü àð òå ðè îë ñåò ÷àò êè, ãè ïî ïèã ìåí òà öèþ
ãëàç íî ãî äíà, ïå ðè ïà ïèë ëÿð íóþ àò ðî ôèþ õî ðèî è äåè.

Ñèí ä ðîì SHORT (OMIM: 269880). Íà çâà íèå ñèí ä ðî -
ìà ñôîð ìè ðî âà íî ïåð âû ìè áóê âà ìè, âõî äÿ ùèõ â íå ãî
ñèì ï òî ìîâ — íèç êèé ðîñò (S), ïå ðå ðàç ãè áà íèå ñó ñ òà âîâ è 
ïó ïî÷ íûå ãðû æè (H), ïà òî ëî ãèÿ ãëàç (Î), àíî ìà ëèÿ Ðè ãå -
ðà (R) è íà ðó øå íèå ïðî ðå çû âà íèÿ çó áîâ (Ò). Ñèí ä ðîì
íà ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî. Ãåí, îò âåò ñò âåí íûé
çà åãî âîç íèê íî âå íèå — PIK3R1. Äå òè ðîæ äà þò ñÿ ñ ãè -
ïîò ðî ôèåé è çà äåð æ êîé ðî ñ òà, êî òî ðàÿ ñî õðà íÿ åò ñÿ è
â ïîñò íà òà ëü íîì ïå ðè î äå. Ðå ãè ñò ðè ðó åò ñÿ îò ñòà âà íèå êî -
ñò íî ãî âîç ðà ñ òà îò ïàñ ïîð ò íî ãî. Õà ðàê òåð íû äèç ìîð ôè -
÷å ñêèå ÷åð òû â âè äå òðå ó ãî ëü íî ãî ëè öà, ìèê ðî ãíà òèè,
âû ñî êî ãî ëáà ñ âû ñòó ïà þ ùè ìè áóã ðà ìè, ãè ïîï ëà çèè
êðû ëü åâ íî ñà, øè ðî êîé ïå ðå íî ñè öû. Ïà òî ëî ãèÿ çó áîâ
ïðåä ñòàâ ëå íà ãè ïî äîí òèåé, àíî ìà ëèåé ïðè êó ñà è íà ðó -
øå íè åì òåì ïîâ ïðî ðå çû âà íèÿ çó áîâ. Ó ÷à ñ òè áî ëü íûõ
íà áëþ äà þò ñÿ ëè ïî äè ñò ðî ôèÿ, òîí êàÿ, ìîð ùè íè ñòàÿ êî -
æà, íà ðó øå íèå òî ëå ðàí ò íî ñòè ê ãëþ êî çå è äèà áåò, óñòîé -
÷è âûé ê èí ñó ëè íó. Ïà òî ëî ãèÿ ãëàç ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ àíî ìà -
ëèåé Ðè ãå ðà, êà òà ðàê òà ìè è ãëà ó êî ìîé [16, 17].

Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà ñ ìèê ðî ôòà ëü ìîì è ìèê ðî êîð -
íåà îïè ñà íû ïðè 8 ñèí ä ðî ìàõ: Âàð áóðã ìèê ðî òèï 4,
Ýëåð ñà-Äàí ëî, òèï 1 è òèï 6, îêó ëî ôà öè î êàð äè î äåí òàëü -
íîì, íîã òåé-íàä êî ëåí íè êà, îêó ëî öå ðåá ðî ðå íà ëü íîì,
Íå íñè-Õî ðàí è îêó ëî-äåí òî äè ãè òà ëü íîé äèñ ï ëà çèè.

Ñèí ä ðîì Âàð áóð ãà ìèê ðî òè ïà 4 (OMIM: 615663) íà -
ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî. Îáó ñëîâ ëåí ìó òà öè ÿ -
ìè â ãå íå TBC120. Äëÿ ñèí ä ðî ìà õà ðàê òåð íû âû ðà æåí -
íàÿ ïîñò íà òà ëü íàÿ çà äåð æ êà ðî ñ òà è ïñè õî ðå ÷å âî ãî ðàç -
âè òèÿ, ìèê ðî öå ôà ëèÿ, âðîæ äåí íàÿ ìû øå÷ íàÿ ãè ïî òî -
íèÿ, ñìå íÿ þ ùà ÿ ñÿ ñïà ñ òè ÷å ñêèì òåò ðà ïà ðå çîì ïî ñëå
ãðóä íî ãî âîç ðà ñ òà. Ïðè ïðî âå äå íèè ÌÐÒ ãî ëîâ íî ãî
ìîç ãà âû ÿâ ëÿþò ñÿ ãè ïîï ëà çèÿ ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà, ïðî -
ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ àò ðî ôèÿ ìîç æå÷ êà è êî ðû, ïî ëè ìèê ðî ãè -
ðèÿ. Ó áî ëü íûõ ìóæ ñêî ãî ïî ëà ìî æåò áûòü êðèï òîð õèçì 
è ãè ïîï ëà çèè ìî øîí êè. Ïà òî ëî ãèÿ çðå íèÿ ïî ìè ìî ãëà -
ó êî ìû ìî æåò ïðî ÿâ ëÿ òü ñÿ ïòî çîì âåð õ íèõ âåê, âðîæ -

äåí íû ìè êà òà ðàê òà ìè, ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé àò ðî ôèåé çðè -
òå ëü íî ãî íåð âà, ìèê ðî ôòà ëü ìîì è ìèê ðî êîð íåà [18].

Ñèí ä ðîì Ýëåð ñà-Äàí ëî — ãå íå òè ÷å ñêè ãå òå ðî ãåí íàÿ
ãðóï ïà ïà òî ëî ãèé ðàç ëè÷ íûõ ñî å äè íè òå ëü íî-òêàí íûõ
ñòðóê òóð. Õà ðàê òåð íû ìè ñèì ï òî ìà ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ ãè ïåð -
ìî áè ëü íîñòü ñó ñ òà âîâ, ãè ïåð ðà ñòÿ æè ìîñòü êî æè, ñêî ëè -
î çû, êè ôî çû, ìåä ëåí íîå çà æèâ ëå íèå ðàí ñ ôîð ìè ðî âà -
íè åì ïà ïè ðîñ íûõ ðóá öîâ. Ïðè íå êî òî ðûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ
âà ðè àí òàõ ïî ìå ðå ïðî ãðåñ ñè ðî âà íèÿ çà áî ëå âà íèÿ ôîð -
ìè ðó þò ñÿ êîí ò ðàê òó ðû ñó ñ òà âîâ, ÷òî îáó ñëîâ ëè âà åò íå -
îá õî äè ìîñòü èõ äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè
ñ âðîæ äåí íû ìè ñòðóê òóð íû ìè ìè î ïà òè ÿ ìè. Âîç íèê íî -
âå íèå ãëà ó êîì îïè ñà íî ïðè äâóõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òàõ 
ñèí ä ðî ìà Ýëåð ñà-Äàí ëî 1 è 6 òè ïîâ [19]. Îáà ãå íå òè ÷å -
ñêèõ âà ðè àí òà íà ñëå äó þò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî. Çà
âîç íèê íî âå íèå ñèí ä ðî ìà 1 òè ïà (OMIM: 601776) îò âåò -
ñò âå íåí ãåí CHST14, à 6 òè ïà (OMIM: 225400) — ãåí
PLOD1. Ïî ìè ìî êà òà ðàê òû ïðè 1 òè ïå ñèí ä ðî ìà äèà -
ãíî ñ òè ðó åò ñÿ ìè î ïèÿ âû ñî êîé ñòå ïå íè, à ïðè 6 — êå ðà -
òî êî íóñ è ïåð ôî ðà öèÿ ðî ãî âè öû [20].

Îêó ëî ôà öè î êàð äè î äåí òà ëü íûé ñèí ä ðîì (OMIM:
300166). Òèï íà ñëå äî âà íèÿ — Õ-ñöåï ëåí íûé äî ìè íàí ò -
íûé. Çà âîç íèê íî âå íèå çà áî ëå âà íèÿ îò âåò ñò âåí ãåí
BCL6. Â ñî îò âåò ñò âèè ñ ãå íå òè ÷å ñêîé êëàñ ñè ôè êà öèåé
ýòîò ñèí ä ðîì ðàñ ñìàò ðè âà åò ñÿ â ãðóï ïå ìèê ðî ôòà ëü -
ìèé, êî òî ðàÿ âêëþ ÷à åò 13 ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ. Ñëå -
äó åò îò ìå òèòü íà ëè ÷èå âû ðà æåí íî ãî êëè íè ÷å ñêî ãî ïî -
ëè ìîð ôèç ìà ñèí ä ðî ìà. Ñïåêòð ïî ðî êîâ ðàç âè òèÿ ñòðóê -
òóð ãëà çà øè ðî êî âà ðü è ðó åò. Ìîãóò îá íà ðó æè âà òü ñÿ
ìèê ðî ôòàëüì, ìèê ðî êîð íåà, ïòîç, áëå ôà ðî ôè ìîç,
âðîæ äåí íûå êà òà ðàê òû, ïåð âè÷ íîå ãè ïåð ï ëà ñòè ÷å ñêîå
ñòåê ëî âèä íîå òå ëî. Ïà òî ëî ãèÿ ñåð ä öà âêëþ ÷à åò äå ôåê òû 
ìåæ ï ðåä ñåð ä íîé, ìåæ æå ëó äî÷ êî âîé ïå ðå ãî ðî äîê, ïðî -
ëàïñ ìèò ðà ëü íî ãî è àîð òà ëü íî ãî êëà ïà íîâ, òåò ðàäó Ôàë -
ëî è äåê ñò ðî êàð äèþ. Õà ðàê òåð íà çà äåð æ êà ïðî ðå çû âà -
íèÿ çó áîâ èëè îëè ãîä îí òèÿ. Ó íå êî òî ðûõ áî ëü íûõ ôîð -
ìè ðó þò ñÿ ìèê ðî öå ôà ëèÿ, óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü è íåé -
ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü. Â áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ íà áëþ -
äà þò ñÿ äèñ ìîð ôè ÷å ñêèå ÷åð òû ñòðî å íèÿ — áî ëü øèå
àñèì ìåò ðè÷ íûå ðî òè ðî âàí íûå óø íûå ðà êî âè íû, ïîä -
ñëè çè ñòàÿ ðàñ ùå ëè íà íå áà, âû ñî êàÿ ïå ðå íî ñè öà, ðàñ -
ùåï ëåí íûé êîí ÷èê íî ñà, äëèí íîå, óç êîå ëè öî, óä ëè -
íåí íûé ôèëüòð, à òàê æå êðèï òîð õèçì, ïó ïî÷ íàÿ ãðû æà
è àò ðå çèÿ ïîä âçäîø íîé êî ñ òè. Ïðè ïðî âå äå íèè ÌÐÒ ãî -
ëîâ íî ãî ìîç ãà îá íà ðó æè âà þò ñÿ ãè ïîï ëà çèè çðè òåëüíîãî 
ïå ðå êðå ñ òà è ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà. Ðîñò áî ëü íûõ îáû÷ íî
íå âû ñî êèé. Ïðè ýí äîê ðè íî ëî ãè ÷å ñêîì îá ñëå äî âà íèè
âû ÿâ ëÿþò ñÿ ãè ïî òè ðå îç è íå äî ñòà òî÷ íàÿ àê òèâ íîñòü
íàä ïî ÷å÷ íè êîâ [21].

Ñèí ä ðî ì íîã òåé-íàä êî ëåí íè êà (OMIM: 161200) íà -
ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî, îáó ñëîâ ëåí ìó òà öè ÿ -
ìè â ãå íå LMX1B. Õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ãè ïîï ëà çèåé èëè îò -
ñóò ñò âè åì êî ëåí íîé ÷à øå÷ êè è äèñ ëî êà öèåé íàä êî ëåí -
íè êà â ñî ÷å òà íèè ñ ðàç ëè÷ íîé ïà òî ëî ãèåé íîã òåé,
âïëîòü äî èõ îò ñóò ñò âèÿ. Áî ëü íûå îáû÷ íî íå âû ñî êî ãî
ðî ñ òà, ó íå êî òî ðûõ èç íèõ âû ÿâ ëÿ åò ñÿ àï ëà çèÿ ìà ëîé
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ãðóä íîé ìûøöû, êâàä ðè öåï ñà, áè öåï ñà, òðè öåï ñà, àï ëà -
çèÿ ïî ÷åê è íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü. Ïðè îô òà ëü ìî -
ëî ãè ÷å ñêîì îñìîò ðå âû ÿâ ëÿ þò ñÿ àíî ìà ëèÿ ïèã ìåí òà öèè 
ðà äóæ êè, êå ðà òî êî íóñ, êà òà ðàê òû, ìèê ðî ôà êèÿ è ãëà ó -
êî ìà [22].

Îêó ëî äåí òî äè ãè òà ëü íàÿ äèñ ï ëà çèÿ (OMIM: 164200).
Òèï íà ñëå äî âà íèÿ ñèí ä ðî ìà àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé.
Îáó ñëîâ ëåí ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå GJA1. Êëè íè ÷å ñêàÿ êàð -
òè íà âà ðè à áå ëü íà è õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ñî ÷å òà íè åì ïî ðî -
êîâ ðàç âè òèÿ çó áîâ â âè äå ìèê ðî äîí òèè è ãè ïîï ëà çèè
çóá íîé ýìà ëè, ïà ëü öåâ êè ñ òåé (ñèí äàê òè ëèÿ 4—5 ïà ëü -
öåâ, êëè íî äàê òè ëèè è óêî ðî ÷å íèå ñðåä íåé ôà ëàí ãè
5 ïà ëü öà) è ãëàç â âè äå ìèê ðî ôòà ëü ìà, ìèê ðî êîð íåà, êà -
òà ðàê òû è ãëà ó êî ìû. Ó 30% áî ëü íûõ âû ÿâ ëÿ åò ñÿ î÷à ãî -
âàÿ íå âðî ëî ãè ÷å ñêàÿ ñèì ï òî ìà òè êà — àòàê ñèÿ, ñïà ñ òè -
÷å ñêèé íèæ íèé ïà ðà ïà ðåç, äè çàð ò ðèÿ. Íà ÌÐÒ ãî ëîâ íî -
ãî ìîç ãà ìî ãóò âû ÿâ ëÿ òü ñÿ êà ëü öè ôè êà òû â áà çà ëü íûõ
ãàí ã ëè ÿõ, ïå ðè âåí ò ðè êó ëÿð íàÿ ìè å ëè íî ïà òèÿ, ãè ïå ðî -
ñòîç êî ñ òåé ÷å ðå ïà [23].

Îêó ëî öå ðåá ðî ðå íà ëü íûé ñèí ä ðîì Ëîó (OMIM:
309000). Ó ïà öè åí òîâ êðî ìå ãëà ó êî ìû íà áëþ äà åò ñÿ âðîæ -
äåí íàÿ çàä íÿÿ ñóá êàï ñó ëÿð íàÿ êà òà ðàê òà. Õà ðàê òåð íû
óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü, ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ ïà òî ëî ãèÿ
ôóí ê öèè è ñòðóê òó ðû ïî ÷åê, âû ðà æåí íàÿ ìû øå÷ íàÿ ãè -
ïî òî íèÿ, ïî ÷å÷ íàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü, ïðî êñè ìà ëü íûé
àöè äîç ïî ÷å÷ íûõ êà íà ëü öåâ, àìè íî à öè äó ðèÿ, ïðî òå è íó -
ðèÿ, ôîñ ôà òó ðèÿ, íå âû ñî êèé ðîñò, îñ òåî ìà ëÿ öèÿ, âû âèõ
áåä ðà, ïà òî ëî ãè ÷å ñêèå ïå ðå ëî ìû, ñêî ëè îç, êè ôîç, ãè -
ïîïëà çèÿ ýìà ëè, ïî ëè äàê òè ëèÿ, êðèï òîð õèçì. Óñòà íîâ -
ëå íî ïî âû øå íèå â àì íè î òè ÷å ñêîé æèä êî ñòè è ñû âî ðîò êå 
êðî âè ìà òå ðè àëü ôà-ôå òîï ðî òå è íà. Æåí ùè íû-íî ñè òå ëü -
íè öû ìî ãóò èìåòü çàä íå êàï ñó ëÿð íûå êà òà ðàê òû [24].

Ñèí ä ðîì Íåíñ-Õî ðàí (OMIM: 302350). Çà áî ëå âà íèå
íà ñëå äó åò ñÿ Õ-ñöåï ëåí íî äî ìè íàí ò íî ñ íå ïîë íîé ïå -
íåò ðàí ò íî ñòüþ ó æåí ùèí. Îáó ñëîâ ëå íî ìó òà öè ÿ ìè â ãå -
íå NHS. Áî ëü íûå èìå þò ñïå öè ôè ÷å ñêèé ôå íî òèï —
äëèí íîå, óç êîå ëè öî, âû ñòó ïà þ ùèé íîñ, êî ðîò êèå, òîë -
ñòûå ïà ëü öû êè ñ òåé è ñòîï, äî ïîë íè òå ëü íûå, êî íó ñî îá -
ðàç íûå ðåç öû. Ó 80% ïî ðà æåí íûõ ìóæ ÷èí îò ìå ÷àþò ñÿ
óìå ðåí íî âû ðà æåí íàÿ óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü è àóòèçì.
Ó áî ëü øèí ñò âà áî ëü íûõ äèà ãíî ñ òè ðó åò ñÿ âðîæ äåí íàÿ
êà òà ðàê òà è ìèê ðî êîð íåà. Ïðè ìåð íî ó ïî ëî âè íû áî ëü -
íûõ ôîð ìè ðó åò ñÿ ãëà ó êî ìà [25].

Ñèí ä ðîì Âå áåð-Ñòþæ (OMIM: 185300). Äëÿ çà áî ëå -
âà íèÿ òè ïè÷ íî íà ëè ÷èå õî ðèî è äà ëü íî ãî ãå àí ãè î ìà òî çà,
ãëà ó êî ìû íà ñòî ðî íå ãå ìàí ãè î ìà òî çà ëè öà, ñó äî ðîã, ãå -
ìàí ãè î ìà òîçà ïî ìå íü øåé ìå ðå ïåð âîé âåò âè òðîé íè÷ -
íî ãî íåð âà, îä íî ñòî ðîí íåãî, èíî ãäà äâó ñòî ðîí íåãî
àðàõ íî è äàëüíîãî ãå ìàí ãè î ìà òîçà, àò ðî ôèè êî ðû ãî ëîâ -
íî ãî ìîç ãà, çà äåð æ êè óì ñò âåí íî ãî ðàç âè òèÿ, ìàê ðî öå -
ôà ëèè. Íà ÊÒ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà îïðå äå ëÿ þò ñÿ êà ëü öè ôè -
êà òû [26].

Ñèí ä ðîì ïñåâ äî ïðî ãå ðèè (OMIM: 200130). Ïðåä ïî ëà -
ãà åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ, ãåí
íå èç âå ñòåí. Òè ïè÷ íû ìè ñèì ï òî ìà ìè çà áî ëå âà íèÿ ÿâ ëÿ -
þò ñÿ îò ñóò ñò âèå áðî âåé è ðåñ íèö, ìèê ðî öå ôà ëèÿ, ñïà ñ -

òè ÷å ñêàÿ òåò ðàï ëå ãèÿ, êè ñ òû øåé íî ãî îò äå ëà ïî çâî íî÷ -
íè êà, êëþ âî âèä íûé íîñ è ãëà ó êî ìà [27].

Îñ òåî äèñ ï ëà ñòè ÷å ñêàÿ êàð ëè êî âîñòü, ìèê ðî öå ôà ëèÿ
òèï 3 (OMIM: 210730) íà ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ -
íî, ãåí íå èç âå ñòåí. Ó âñåõ áî ëü íûõ îò ìå ÷à åò ñÿ çà äåð æ êà
âíóò ðè óò ðîá íî ãî ðàç âè òèÿ. Çà áî ëå âà íèå õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ
ñî ÷å òà íè åì ïî ðî êîâ ðàç âè òèÿ ìîç ãà â âè äå ìèê ðî öå ôà -
ëèè è ãè ïîï ëà çèè ìîç æå÷ êà, ìû øå÷ íîé ãè ïî òî íèè, óì -
ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòè, ëè ïî äè ñò ðî ôèè è íà íèç ìà. Ó áî ëü -
øèí ñò âà áî ëü íûõ îò ìå ÷à þò ñÿ äèñ ìîð ôè ÷å ñêèå ÷åð òû
â âè äå ãè ïîï ëà çèè íèæ íåé ÷å ëþ ñòè, âû ñòó ïà þ ùèõ ëîá -
íûõ áóã ðîâ, ìèê ðî ãíà òèè, àð êî âèä íî ãî íå áà, îëè ãî äîí -
òèè, êè ôî ñêî ëè î çà, ãè ïîñ ïà äèè, ýê ñò ðî ôèè ìî ÷å âî ãî ïó -
çû ðÿ, êëè íî äàê òè ëèè, äå ôîð ìà öèè ñòîï. Â áî ëü øèí ñò âå
ñëó ÷à åâ îò ìå ÷à åò ñÿ òÿ æå ëûé îñ òåî ïî ðîç, îò ñòà âà íèå êî -
ñò íî ãî âîç ðà ñ òà îò ôàê òè ÷å ñêî ãî, âû âè õè òà çî áåä ðåí íûõ
ñó ñ òà âîâ, ãè ïîï ëà çèÿ êî ñ òåé òà çà è êî ñî ëà ïîñòü. Ïà òî ëî -
ãèÿ ãëàç ïðåä ñòàâ ëå íà ãëà ó êî ìîé, êî ëî áî ìîé õî ðèî è äåè
è àò ðî ôèåé çðè òå ëü íî ãî íåð âà [28].

Ñèí ä ðîì Òèì òà ìè (OMIM: 218340). Òèï íà ñëå äî âà -
íèÿ ñèí ä ðî ìà — àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûé, âîç íè êà åò
ïðè ìó òà öè ÿõ â ãå íå Ñ12ORF57. Õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ñî ÷å òà -
íè åì ïî ðî êîâ ðàç âè òèÿ ÖÍÑ, ñó äî ðîã, ìû øå÷ íîé ãè ïî -
òî íèè, óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòè. Òè ïè ÷åí ÷å ðåï íî-ëè öå -
âîé äèñ ìîð ôèçì (íà âè ñà þ ùèé ëîá, äëèí íîå ëè öî,
äëèí íûé ôèëüòð, íèç êî ïî ñà æåí íûå óøè, ãè ïåð òå ëî -
ðèçì). Ïà òî ëî ãèÿ îð ãà íà çðå íèÿ ñî ÷å òàí íàÿ: îò ìå ÷à åò ñÿ
ñóá ëþê ñà öèÿ õðó ñ òà ëè êà, êî ëî áî ìû ðà äóæ êè, ñåò ÷àò êè,
ñî ñó äè ñòîé îáî ëî÷ êè è ãëà ó êî ìà [29].

Àê ðî ìå ëè ÷å ñêèé ôðîí òî íà çà ëü íîé äè çî ñòîç (OMIM:
603671). Çà áî ëå âà íèå íà ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò -
íî, îáó ñëîâ ëå íî ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå ZSWIM6. Êëè íè ÷å -
ñêàÿ êàð òè íà õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ñî ÷å òà íè åì ìíî æå ñò âåí -
íûõ ïî ðî êîâ ðàç âè òèÿ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà â âè äå áðà õè öå -
ôà ëèè, ýí öå ôà ëî öå ëå, ãè ïîï ëà çèè ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà,
ãèä ðî öå ôà ëèè, êè ñ òû ïðî çðà÷ íîé ïå ðå ãî ðîä êè, îò ñóò ñò -
âèÿ ïå ðåä íåé äî ëè ãè ïî ôè çà è îáî íÿ òå ëü íîé ëó êî âè öû,
ïå ðè âåí ò ðè êó ëÿð íîé ãå òå ðî òî ïèè ñ ðàñ ùå ëè íîé íå áà,
ãè ïîï ëà çèåé íàä êî ëåí íè êà è áî ëü øå áåð öî âîé êî ñ òè,
ïî ëè äàê òè ëèåé, êî ñî ëà ïîñòüþ. Ïà òî ëî ãèÿ îð ãà íà çðå -
íèÿ õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ãëà ó êî ìîé, ïòî çîì âåð õ íèõ âåê,
äåð ìî èä íîé êè ñ òîé ðî ãî âè öû, ãè ïîï ëà çèåé çðè òå ëü íî ãî 
íåð âà. Ó áî ëü øèí ñò âà áî ëü íûõ îò ìå ÷àåò ñÿ îëè ãîô ðå -
íèÿ, à òàê æå ñó äî ðîæ íûé ñèí ä ðîì [30].

Ñèí ä ðîì Ìóð-Ôå äåð ìà íà (OMIM: 127200). Ïðåä ïî -
ëà ãà åò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íîå íà ñëå äî âà íèå. Ãåí íå -
èç âå ñòåí. Êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ñî ÷å òà -
íè åì ñèì ï òî ìîâ íå ïðî ïîð öè î íà ëü íîé êàð ëè êî âî ñòè è
ïà òî ëî ãèè îð ãà íà çðå íèÿ â âè äå ãëà ó êî ìû, êà òà ðàê òû è
îò ñëîéêè ñåò ÷àò êè [31].

Äèñ ñåã ìåí òà ëü íàÿ êàð ëè êî âîñòü (OMIM: 224400). Îïè -
ñàí àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ. Ãåí íå
èç âå ñòåí. Çà áî ëå âà íèå ÿâ ëÿ åò ñÿ ãå íå òè ÷å ñêîé ëå òà ëüþ.
Ïðè ìåð íî ïî ëî âè íà äå òåé ðîæ äà þò ñÿ ìåð ò âû ìè èëè æè -
âóò íå ñêî ëü êî ìå ñÿ öåâ. Çà áî ëå âà íèå õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ìíî -
æå ñò âåí íû ìè âðîæ äåí íû ìè ïî ðî êà ìè ðàç âè òèÿ: ìèê ðî -
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ìå ëè ÷å ñêîé õîí ä ðî äèñ ï ëà çèåé, ãèä ðî íåô ðî çîì, ãèä ðî öå -
ôà ëèåé, ðàñ ùå ëè íîé íå áà, óêî ðî ÷å íè åì ðå áåð, êàì ï òî -
äàê òè ëèåé, êîí ò ðàê òó ðà ìè ñó ñ òà âîâ. Ó âû æèâ øèõ äå òåé
âîç íè êà åò ñóá ëþê ñà öèÿ õðó ñ òà ëè êà è ãëà ó êî ìà [32].

Ñèí ä ðîì Ñòèê ëå ðà òèï 1 (OMIM: 108300) îò íî ñèò ñÿ
ê ãðóï ïå àð òî îô òà ëü ìî ïà òèé. Íà ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî
äî ìè íàí ò íî. Îáó ñëîâ ëåí ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå COL2A1.
Ïà öè åí òû èìå þò ìàð ôà íî èä íûé òèï òå ëî ñëî æå íèÿ,
ïðî ëàïñ ìèò ðà ëü íî ãî êëà ïà íà, ìÿã êóþ ñïîí äè ëî ý ïè ôè -
çàð íóþ äèñ ï ëà çèþ, ñêî ëè îç, êè ôîç, àðàõ íî äàê òè ëèþ,
àð ò ðî ïà òèþ, íåé ðî ñåí ñîð íóþ òó ãî ó õîñòü. Ïà òî ëî ãèÿ îð -
ãà íà çðå íèÿ õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé ìè î -
ïèåé, îò ñëîé êîé ñåò ÷àò êè, âèò ðå î ðå òè íà ëü íîé äè ñò ðî -
ôèåé, êà òà ðàê òîé, ãëà ó êî ìîé [33].

Ìó êî ïî ëè ñà õà ðè äîç òè ïà IH; ñèí ä ðîì Ãóð ëå ðà
(OMIM: 607014). Çà áî ëå âà íèå èç ãðóï ïû ëè çî ñîì íûõ
áî ëåç íåé íà êîï ëå íèÿ, íà ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ -
íî è îáó ñëîâ ëå íî ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå IDUA. Ïðè çíà êè çà -
áî ëå âà íèÿ ñòà íî âÿò ñÿ î÷å âèä íû ìè ñ 12—24-ìå ñÿ÷ íî ãî
âîç ðà ñ òà. Â ðå çó ëü òà òå íà êîï ëå íèÿ ìó êî ïî ëè ñà õà ðè äîâ
â ðàç ëè÷ íûõ îð ãà íàõ è òêà íÿõ âîç íè êà åò ñíè æå íèå ðî ñ -
òà, îãðóá ëå íèå ÷åðò ëè öà, ìàê ðîã ëî ñèÿ, ýí äî êàð äè à ëü -
íûé ôèá ðî ý ëà ñòîç, óòîë ùå íèå ìèò ðà ëü íî ãî è àîð òà ëü -
íî ãî êëà ïà íîâ, õðî íè ÷å ñêàÿ îá ñòðóê òèâ íàÿ áî ëåçíü äû -
õà òå ëü íûõ ïó òåé, ãå ïà òîñ ï ëå íî ìå ãà ëèÿ, òó ãî ïîä âèæ -
íîñòü ñó ñ òà âîâ, ïî ìóò íå íèå ðî ãî âè öû, ãëà ó êî ìà, äå ãå -
íå ðà öèÿ ñåò ÷àò êè. Õà ðàê òåð íû ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ óì ñò -
âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü, ïðåæ äå âðå ìåí íîå çà êðû òèå ñà ãèò -
òàëü íî ãî øâà, ãèä ðî öå ôà ëèÿ [34].

Ñèí ä ðîì Áëàó (OMIM: 186580) Çà áî ëå âà íèå ìà íè ôå -
ñòè ðó åò â ïåð âûå 2 äå ñÿ òè ëå òèÿ æèç íè ñ ïî ÿâ ëå íèÿ óâå -
è òà, èðè òà, ìóëü òè ôî êà ëü íàÿ õî ðî è äè òà, ãëà ó êî ìû, êà -
òà ðàê òû. Ïî çæå ïî ÿâ ëÿ þò ñÿ ñèì ï òî ìû ãðà íó ëå ìà òîç íî -
ãî àð ò ðè òà, ñè íî âè èò, òåí äè íè òà, äåð ìà òè òà è ôîð ìè ðó -
þò ñÿ ñãè áà òå ëü íûå êîí ò ðàê òó ðû ïà ëü öåâ [35].

Ñèí ä ðîì Ëî ó ðè-Ìàê ëåéí (OMIM: 600252). Ïðåä ïî -
ëà ãà åò ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ çà -
áî ëå âà íèÿ. Ãåí íå ëî êà ëè çî âàí. Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà
ñî ÷å òà åò ñÿ ñ óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ, êðà íè î ñè íî ñòî -
çîì, ìèê ðî öå ôà ëèåé âîë ÷üåé ïà ñòüþ è âðîæ äåí íûì ïî -
ðîêîì ñåð ä öà [36].

Ñèí ä ðîì Ñèí ã ë òî íà-Ìåð òå íà 1 è 2 òè ïîâ (OMIM:
182250 è 616298). Îáà ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òà íà ñëå äó þò -
ñÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî è îáó ñëîâ ëå íû ìó òà öè ÿ ìè
â ãå íàõ IFIH1 è DDX58. Ïðè ýòîì ñèí ä ðî ìå þíî øå ñêàÿ
ãëà ó êî ìà ñî ÷å òà åò ñÿ ñ íèç êèì ðî ñ òîì áî ëü íî ãî, ãè ïîï -
ëà çèåé ïî ÷åê, çà äåð æ êîé ïðî ðå çû âà íèÿ çó áîâ, ïî òå ðåé
ïî ñòî ÿí íûõ çó áîâ èç-çà êî ðîò êèõ êîð íåé, êà ëü öè ôè êà -
öèåé àîð òà ëü íî ãî êëà ïà íà è ãðóä íîé àîð òû, êàð äè î ìå ãà -
ëèåé, ðàñ ñëî å íè åì äó ãè àîð òû, îñ òåî ïî ðî çîì, íå äî ðàç -
âè òè åì âåð õ íåé ÷å ëþ ñòè, óòîë ùå íè åì ñâî äà ÷å ðå ïà,
ïñî ðè à çî ïî äîá íû ìè âû ñû ïà íè ÿ ìè íà êî æå [37].

Ñèí ä ðîì Àê êåð ìà íà (OMIM: 200970) [4]. Óñòà íîâ ëå íî,
÷òî çà áî ëå âà íèå íà ñëå äó åò ñÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî, îä íà -
êî ãåí, îò âåò ñò âåí íûé çà åãî âîç íèê íî âå íèå, äî íà ñòî ÿ ùå -
ãî âðå ìå íè íå èäåí òè ôè öè ðî âàí. Êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà

õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ñî ÷å òà íè åì þâå íè ëü íîé ãëà ó êî ìû
ñ âðîæ äåí íû ìè ñòèã ìà ìè äè ñýì á ðè î ãå íå çà — ïîë íîé âåð -
õ íåé ãóáîé, òîë ñòûì è øè ðî êèì ãóá íûì æå ëîá êîì, òà ó ðî -
äîí òèç ìîì (êî ðîí êè çó áà óâå ëè ÷å íû, à êîð íè — óìå íü øå -
íû), ïè ðà ìè äà ëü íîé ôîð ìîé êîð íåé çó áîâ [38].

Çà êëþ ÷å íèå

Òà êèì îá ðà çîì, ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå ìå íè èäåí òè ôè öè -
ðî âà íî áî ëåå òðåõ äå ñÿò êîâ ìî íî ãåí íûõ çà áî ëå âà íèé è
ñèí ä ðî ìîâ, ìà íè ôå ñòè ðó þ ùèõ ñ ðîæ äå íèÿ èëè â äåò ñêîì
è þíî øå ñêîì âîç ðà ñ òå, â êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íå êî òî ðûõ
îò ìå ÷à åò ñÿ ãëà ó êî ìà. Ôîð ìè ðî âà íèå ãëà ó êî ìû â 72,2%
ñëó ÷à åâ âîç íè êà åò ïðè íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè, ïðî ÿâ -
ëÿ þ ùåé ñÿ íå âðî ëî ãè ÷å ñêîé ñèì ï òî ìà òè êîé è óì ñò âåí íîé 
îò ñòà ëî ñòüþ. Äî ñòà òî÷ íî ÷à ñ òî ó áî ëü íûõ îò ìå ÷à þò ñÿ äèç -
ìîð ôè ÷å ñêèå ÷åð òû ñòðî å íèÿ ëè öà, ìèê ðî öå ôà ëèÿ, ñêå -
ëåò íûå àíî ìà ëèè è ïà òî ëî ãèÿ ñó ñ òà âîâ. Òÿ æåñòü è âà ðè à -
áå ëü íîñòü êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî -
ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ ñ âðîæ äåí íîé èëè þíî øå ñêîé ãëà ó -
êî ìîé óêà çû âà þò íà íå îá õî äè ìîñòü èõ ðàí íåé äèà ãíî ñ òè -
êè, êî òî ðàÿ òðå áó åò êîì ï ëåê ñ íî ãî îá ñëå äî âà íèÿ ïà öè åí -
òîâ ó îô òà ëü ìî ëî ãîâ, ïå äè àò ðîâ, íå âðî ëî ãîâ, îð òî ïå äîâ.

Âå ðè ôè êà öèè ãå íå òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà íå îá õî äè ìà íå
òî ëü êî äëÿ îïðå äå ëå íèÿ õà ðàê òå ðà òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà íèÿ è
ñïî ñî áà òå ðà ïèè, íî äëÿ ïðî ôè ëàê òè êè âîç íèê íî âå íèÿ
ïî âòîð íûõ ñëó ÷à åâ çà áî ëå âà íèÿ â îòÿ ãî ùåí íûõ ñå ìü ÿõ.
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