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ÊBG — ðåä êèé íà ñëåä ñò âåí íûé ñèí ä ðîì ñ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, õà ðàê òå ðè çó þ ùèé ñÿ ñî ÷å òà íè -
åì óì ñò âåí íîé îò ñòà ëîñòü ñ ìíî æå ñò âåí íû ìè äèç ìîð ôè ÷å ñêè ìè ÷åð òà ìè ñòðî å íèÿ. Íà ìè ïðåä ñòàâ ëå íî îïè ñà íèå äå âî÷ êè
äâóõ ëåò ñ ñèí ä ðî ìîì KBG, îáó ñëîâ ëåí íûì âíîâü âû ÿâ ëåí íîé ìó òà öèåé ñ.2398_2401del GAAA (p.Glu800fs) â ãå òå ðî çè ãîò íîì
ñî ñòî ÿ íèè â ãå íå ANKRD11. Íà îñíî âà íèè ñîá ñò âåí íî ãî íà áëþ äå íèÿ è ëè òå ðà òóð íûõ äàí íûõ ñóì ìè ðî âà íû êëè íè êî-ãå íå òè -
÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè ñèí ä ðî ìà KBG.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: cèí ä ðîì KBG, óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü, äèç ìîð ôè ÷å ñêèå ÷åð òû, ãåí ANKRD11.
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The de scrip tion of the clin i cal case of KBG-syndrome 
caused by pre vi ously not de scribed mu ta tion in the ANKRD11 gene
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KBG is a rare he red i tary syn drome with an autosomal dom i nant type of in her i tance, char ac ter ized by a com bi na tion of men tal re -
tar da tion and mul ti ple dysmorphic fea tures. We pres ent the de scrip tion of a 2 year old girl with a KBG syn drome caused by a newly
iden ti fied mu ta tion p.2398_2401delGAAA (p.Glu800fs) in the het ero zy gous state, in the ANKRD11 gene. Based on their own ob ser va -
tion and lit er a ture data, the clin i cal and ge netic char ac ter is tics of the KBG syn drome are sum ma rized.
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Ââå äå íèå

Ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå ìå íè îïèñàíî áî ëü øîå êî ëè ÷å ñò âî 
ìî íî ãåí íûõ ñèí ä ðî ìîâ, ñî ïðî âîæ äà þ ùèõ ñÿ óì ñò âåí -
íîé îò ñòà ëî ñòüþ, èìå þ ùèõ ñõî æèé, íå ÿð êî âû ðà æåí -
íûé ôå íî òèï, ðàñ ïðî ñòðàí¸ííîñòü êî òî ðûõ çíà ÷è òå ëü -
íî ïðå âû øà åò èõ âû ÿâ ëÿ å ìîñòü. Â ïåð âóþ î÷å ðåäü ýòî
ñâÿ çà íî ñ îò ñóò ñò âè åì íå ñïå öè ôè ÷å ñêèõ ôå íî òè ïè ÷å -
ñêèõ ïðè çíà êîâ è èõ øè ðî êîé âà ðè à áå ëü íî ñòüþ, íå ïî -
çâî ëÿ þ ùèõ ÷¸òêî èäåí òè ôè öè ðî âàòü ãå íå òè ÷å ñêèå âà -
ðè àí òû ïðè êëè íè ÷å ñêîì îñìîò ðå, à òàê æå çíà ÷è òå ëü -
íû ìè ðàç ìå ðà ìè ãå íîâ, îò âåò ñò âåí íûõ çà èõ âîç íèê íî -
âå íèå. Äî íå äàâ íå ãî âðå ìå íè ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å -
ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà çíà ÷è òå ëü íî ãî ÷èñ ëà òà êèõ ñèí ä ðî ìîâ
áû ëà çà òðóä íå íà. Ñ ïî ÿâ ëå íè åì â êëè íè ÷å ñêîé ïðàê òè -
êå ìå òî äà ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñëå äó þ ùå ãî ïî êî ëå íèÿ
(NGS), ïî ÿ âè ëàñü âîç ìîæ íîñòü ïðî âî äèòü àíà ëèç áî ëü -
øî ãî êî ëè ÷å ñò âà ãå íîâ ïðàê òè ÷å ñêè ëþ áî ãî ðàç ìå ðà,
÷òî ïðè âå ëî ê çíà ÷è òå ëü íî ìó ïî âû øå íèþ óðîâ íÿ äèà -
ãíî ñ òè êè ðåä êèõ ìî íî ãåí íûõ ñèí ä ðî ìîâ. Îä íà êî ñó ùå -
ñò âî âà íèå çíà ÷è ìî ãî êëè íè ÷å ñêî ãî ïî ëè ìîð ôèç ìà åäè -
íî ãî ìî íî ãåí íî ãî ñèí ä ðî ìà, îáó ñëîâ ëåí íî ãî ðàç ëè÷ íû -
ìè ìó òà öè ÿ ìè â îä íîì è òîì æå ãå íå, à òàê æå âû ÿâ ëå íèå 
áî ëü øî ãî ÷èñ ëà ðà íåå íå îïè ñàí íûõ ìó òà öèé âû çû âà åò
îïðå äå ëåí íûå òðóä íî ñòè ïðè òðàê òîâ êå ðå çó ëü òà òîâ ñåê -
âå íè ðî âà íèÿ ýê çî ìà âðà ÷îì-êëè íè öè ñòîì. Â ñâÿ çè

ñ ýòèì ïðè îá ðå òà þò àê òó à ëü íîñòü ñòà òüè, îïè ñû âà þ ùèå

îñî áåí íî ñòè êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé ìî íî ãåí íûõ

ñèí ä ðî ìîâ, îáó ñëîâ ëåí íûõ ðà íåå íå îïè ñàí íû ìè ìó òà -

öè ÿ ìè, òàê êàê èìåí íî ñ èõ ïî ìî ùüþ ïðî èñ õî äèò íà -

êîï ëå íèå ñâå äå íèé îá îñî áåí íî ñòÿõ êëè íè ÷å ñêèõ ïðî -

ÿâ ëå íèé è âû ñêà çû âà åò ñÿ ïðåä ïî ëî æå íèå î ïà òî ãåí íî -

ñòè âû ÿâ ëåí íûõ ìó òà öèé.

Îä íèì èç íà ñëåä ñò âåí íûõ ñèí ä ðî ìîâ, ñî ïðî âîæ äà -

þ ùèõ ñÿ èí òåë ëåê òó à ëü íûì äå ôè öè òîì, êëè íè ÷å ñêèå

ïðî ÿâ ëå íèÿ êî òî ðî ãî âå ñü ìà âà ðè à òèâ íû, ÿâ ëÿ åò ñÿ ñèí -

ä ðîì KBG. Îí áûë âïåð âûå îïè ñàí Her mann ñ ñîàâò.

â 1975 ã., êî òî ðûå ñî îá ùèëè î äâóõ ñå ìü ÿõ ñ àóòî ñîì -

íî-äî ìè íàí ò íîé ñåã ðå ãà öèåé ñèí ä ðî ìà, õà ðàê òå ðè çó þ -

ùå ãî ñÿ ñíè æå íè åì èí òåë ëåê òà, ëè öå âû ìè äèç ìîð ôè ÿ -

ìè, ìàê ðî äîí òèåé è ñêå ëåò íû ìè àíî ìà ëè ÿ ìè [1]. Íà -

çâà íèå ñèí ä ðî ìà ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé àá áðå âè à òó ðó ïåð -

âûõ áóêâ èì¸í ïà öè åí òîâ ñ âïåð âûå âû ÿâ ëåí íûì ñèí ä -

ðî ìîì. Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêàÿ ïðè ÷è íà ýòî ãî ñèí ä -

ðî ìà äîë ãîå âðå ìÿ îñòà âà ëàñü íå èç âå ñò íîé, è òî ëü êî

â 2011 ã. Sir ma ci ñ ñîàâò. êàð òè ðî âàëè è èäåí òè ôè öè ðî -

âàëè ãåí ANKRD11, îò âåò ñò âåí íûé çà âîç íèê íî âå íèå

ýòî ãî ñèí ä ðî ìà íà õðî ìî ñî ìå 16q24.3 [2]. Áåë êî âûé

ïðî äóêò ãå íà ó÷à ñò âó åò â àöå òè ëè ðî âà íèè ãè ñ òî íîâ è ÿâ -

ëÿ åò ñÿ ÷ëå íîì ñå ìåé ñò âà àí êè ðè íî âûõ ïî âòî ðîâ, ñî äåð -

æà ùèõ êî ôàê òî ðû. Âçàè ìî äåé ñò âóÿ ñ P160 êî àê òè âà òî -



ðà ìè ÿäåð íûõ ðå öåï òî ðîâ, îí èí ãè áè ðó åò ëè ãàíä-çà âè -
ñè ìóþ àê òè âà öèþ òðàíñ êðèï öèè [3]. Ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå -
ìå íè â ëè òå ðà òó ðå îïè ñà íî îêî ëî 70 ñëó ÷à åâ ýòî ãî ñèí ä -
ðî ìà. Ôå íî òèï áî ëü íûõ áûë âå ñü ìà âà ðè à áå ëåí. Îñíîâ -
íû ìè êëè íè ÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå íè ÿ ìè ýòî ãî ñèí ä ðî ìà ÿâ -
ëÿ þò ñÿ óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü ðàç ëè÷ íîé ñòå ïå íè òÿ æå -
ñòè è íèç êèé ðîñò â ñî ÷å òà íèè ñ äèç ìîð ôè ÷å ñêè ìè ÷åð -
òà ìè ñòðî å íèÿ â âè äå òðå ó ãî ëü íî ãî ëè öà, íèç êî ãî ðî ñ òà
âî ëîñ íà ëáó è çà òûë êå, ñè íîô ðè çà, ãè ïåð òå ëî ðèç ìà,
ïòî çà, øè ðî êî ãî êîð íÿ íî ñà, âû âåð íó òûõ íîç ä ðåé,
äëèí íî ãî ôè ëü òðà, áî ëü øèõ îò òî ïû ðåí íûõ óø íûõ ðà -
êî âèí è ìàê ðî äîí òèè. Êðî ìå òî ãî, ó òà êèõ ïà öè åí òîâ
îïè ñà íà áðà õè äàê òè ëèÿ, äî ïîë íè òå ëü íûå øåé íûå
ð¸áðà, îò ñòà âà íèå êî ñò íî ãî âîç ðà ñ òà îò ïàñ ïîð ò íî ãî,
òàê æå ó íå êî òî ðûõ áî ëü íûõ îïè ñà íû ñó äî ðî ãè [4, 5].

Öå ëüþ íà ñòî ÿ ùåé ðàáî òû áû ëî îïè ñà íèå êëè íè -
êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ õà ðàê òå ðè ñòèê ïà öè åí ò êè ñ ñèí ä ðî ìîì 
KBG, îáó ñëîâ ëåí íûì ðà íåå íå îïè ñàí íîé ìó òà öèåé ñî
ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ â ãå íå ANKRD11.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Äëÿ äèà ãíî ñ òè êè ñèí ä ðî ìà èñ ïî ëü çî âàë ñÿ êîì ï ëåêñ
ìå òî äîâ îá ñëå äî âà íèÿ: ãå íå à ëî ãè ÷å ñêèé àíà ëèç, íå âðî -
ëî ãè ÷å ñêèé îñìîòð, îöåí êà èí òåë ëåê òó à ëü íî ãî ðàç âè òèÿ 
ñ ïî ìî ùüþ ïñè õî ëî ãè ÷å ñêèõ òå ñ òîâ, ðåíò ãå íîã ðà ôè ÷å -
ñêîå îá ñëå äî âà íèå è ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà.

ÄÍÊ âû äå ëÿ ëàñü ïî ñòàí äàð ò íîé ìå òî äè êå. Ñåê âå -
íè ðî âà íèå ýê çî ìà ïðî âî äè ëîñü íà ñåê âå íà òî ðå Il lu mi na
Ne xtSeq 500 ñî ñðåä íèì ïî êðû òè åì íå ìå íåå 70—100õ
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïà íå ëè, âêëþ ÷à þ ùåé 4800 ãå íîâ, ìó -
òà öèè â êî òî ðûõ îò âåò ñò âåí íû çà âîç íèê íî âå íèå èç âå ñò -
íûõ çà áî ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ.

Âû ÿâ ëåí íîå ïðè ïðî âå äå íèè ìàñ ñî âî ãî ïà ðàë ëå ëü -
íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ èç ìå íå íèå íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî -
âà òå ëü íî ñòè áû ëî ïîä òâåð æ äå íî ìå òî äîì ïðÿ ìî ãî àâ òî -
ìà òè ÷å ñêî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì îëè ãî -
íóê ëå î òèä íûõ ïðàé ìå ðîâ, êîì ï ëè ìåí òàð íûõ ïî ñëå äî -
âà òå ëü íî ñòÿì, ôëàí êè ðó þ ùèì ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ýê -
çî íà 9 ãå íà ANKRD11. Äàí íàÿ îá ëàñòü áû ëà èñ ñëå äî âà íà
è ó ðî äè òå ëåé áî ëü íî ãî.

Ó ðî äè òå ëåé ïðî áàí äà áû ëî ïî ëó ÷å íî ïè ñü ìåí íîå èí -
ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå íà ïðî âå äå íèå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå -
íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ îá ðàç öîâ êðî âè è ðàç ðå øå íèå íà 
àíî íèì íóþ ïóá ëè êà öèþ ðå çó ëü òà òîâ èñ ñëå äî âà íèÿ.

Ðå çó ëü òà òû èñ ñëå äî âà íèÿ è èõ îá ñóæ äå íèå

Ïðî áàíä — äå âî÷ êà 2 ëåò — åäèí ñò âåí íûé ðåá¸íîê
â ñå ìüå. Ðî äè òå ëè çäî ðî âû, â ðîä ñò âå íå ñî ñòî ÿò. Ðî äè -
ëàñü îò ïåð âîé ôè çèî ëî ãè ÷å ñêè ïðî òå êàâ øåé áå ðå ìåí -
íî ñòè â ñðîê, ñ ìàñ ñîé òå ëà 2970 ã, äëè íîé 48 ñì ïó òåì
ïëà íî âî ãî êå ñà ðå âà ñå ÷å íèÿ (ó ìà òå ðè çà ãèá êîï ÷è êà
ñ 10 ëåò). Çà êðè ÷à ëà ñðà çó. Îöåí êà ïî øêà ëå Àï ãàð —
8/9 áàë ëîâ. Ðà íåå ïñè õî ìî òîð íîå ðàç âè òèå ïðî òå êà ëî
ñ çà äåð æ êîé. Ãî ëî âó äåð æà ëà ñ 6 ìå ñÿ öåâ, ñè äèò ñ 1 ãî äà

è 2 ìå ñÿ öåâ, õî äèò ñ 1 ãî äà 6 ìå ñÿ öåâ. Íà ìî ìåíò îñìîò -
ðà ðå÷ü îò ñóò ñò âî âà ëà. Íà âû êè îïðÿò íî ñòè è ñà ìî îá ñ ëó -
æè âà íèÿ ñôîð ìè ðî âà íû íå áû ëè. Ðîñò íà íèæ íåé ãðà -
íè öå íîð ìû. Îêðóæ íîñòü ãî ëî âû ñî ñòàâ ëÿ åò 47 ñì, ÷å -
ðåï áðà õè öå ôà ëü íîé ôîð ìû, ðîä íè ÷îê îò êðûò, ðàç ìå -
ðîì 1 õ 1 ñì, íå âû áó õà åò, íå ïó ëü ñè ðó åò. Îò ìå ÷à þò ñÿ
ìà ëûå ïðè çíà êè äè çýì á ðè î ãå íå çà — ñè íîô ðèç, ìàê ðî -
ñòî ìèÿ, ìàê ðî äîí òèÿ (îñî áåí íî ïå ðåä íèõ ðåç öîâ), çà -
îñò ðåí íûå çó áû, ìèê ðî òèÿ, óø íûå ðà êî âè íû ðàç íûõ
ðàç ìå ðîâ, ìàñ ñèâ íûå ìî÷ êè, ãëàç íîé ãè ïåð òå ëî ðèçì,
øè ðî êèé êî ðåíü íî ñà. Ïðè ñóò ñò âó åò ðàñ øè ðå íèå êîí -
öå âûõ ôà ëàíã ïåð âûõ ïà ëü öåâ êè ñ òåé è ñòîï. Êðî ìå òî -
ãî, îá ðà ùà åò íà ñå áÿ âíè ìà íèå îãðà íè ÷å íèå äâè æå íèÿ
øåè â ñòî ðî íû è âïåð¸ä. Ïðè ïðî âå äå íèè ðåíò ãå íîã ðà -
ôèè øåé íî ãî îò äå ëà ïî çâî íî÷ íè êà âû ÿâ ëå íû äî ïîë íè -
òå ëü íûå øåé íûå ðåá ðà. Ïðè íå âðî ëî ãè ÷å ñêîì îñìîò ðå
î÷à ãî âîé íå âðî ëî ãè ÷å ñêîé ñèì ï òî ìà òè êè íå âû ÿâ ëå íî,
îä íà êî îá ðà ùà ëè íà ñå áÿ âíè ìà íèå ãè ïå ðàê òèâ íîñòü
ðåá¸íêà è ïðàê òè ÷å ñêè ïîë íîå îò ñóò ñò âèå äëè òå ëü íîé
êîí öåí ò ðà öèè âíè ìà íèÿ. Ñó äî ðîã íå áû ëî. Ïðè ïðî âå -
äå íèè ÝÝÃ ìî íè òî ðèí ãà ýïè àê òèâ íî ñòè íå çà ðå ãè ñò ðè -
ðî âà íî.

Äëÿ óòî÷ íå íèÿ äèà ãíî çà, ñî ãëàñ íî ñõå ìå îá ñëå äî âà -
íèÿ äå òåé ñ íå äèô ôå ðåí öè ðî âàí íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà -
ëî ñòüþ, ðå áåí êó áûë ïðî âåä¸í õðî ìî ñîì íûé ìèê ðî ìàò -
ðè÷ íûé àíà ëèç, â ðå çó ëü òà òå êî òî ðî ãî íå âû ÿâ ëå íî ïà -
òî ãåí íûõ ìèê ðî äå ëå öèé è ìèê ðî äóï ëè êà öèé. Ïðè íè -
ìàÿ âî âíè ìà íèå ôàêò îò ñóò ñò âèÿ õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî -
ãèè ó ðåá¸íêà ñ çà äåð æ êîé ðàç âè òèÿ, áû ëî ðå øå íî ïðî -
âå ñ òè äî îá ñ ëå äî âà íèå ìå òî äîì ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñëå äó þ -
ùå ãî ïî êî ëå íèÿ äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ âîç ìîæ íîé ìî íî ãåí íîé
ïðè ÷è íû çà áî ëå âà íèÿ. Ïðè ïðî âå äå íèè êëè íè ÷å ñêî ãî
ñåê âå íè ðî âà íèÿ ýê çî ìà âû ÿâ ëå íà ðà íåå íå îïè ñàí íàÿ
äå ëå öèÿ ÷å òû ðåõ íóê ëå î òè äîâ ñ.2398_2401del GAAA
(p.Glu800fs) â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè, ïðè âî äÿ ùàÿ
ê ñäâè ãó ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ â ýê çî íå 9 ãå íà ANKRD11.
Ïðî âå äå íà âå ðè ôè êà öèÿ ìó òà öèè ñåê âå íè ðî âà íè åì ïî
Ñåí ãå ðó, â ðå çó ëü òà òå êî òî ðî ãî íà ëè ÷èå ìó òà öèè áû ëî
ïîä òâåð æ äå íî. Ó ðî äè òå ëåé äàí íîé ìó òà öèè íå îá íà ðó -
æå íî, ÷òî ñâè äå òå ëü ñò âó åò î å¸ ïðî èñ õîæ äå íèè de no vo.

Âû ÿâ ëåí íàÿ ó ïðî áàí äà äåëåöèÿ â ãå íå ANKRD11 íå
áû ëà ðà íåå îïè ñà íà, ÷òî íå ïî çâî ëÿ ëî îä íî çíà÷ íî ïðè -
çíàòü å¸ ïà òî ãåí íîé. Îöåí êà ïà òî ãåí íî ñòè âà ðè àí òà
ïðî âî äè ëàñü ñî ãëàñ íî ðå êî ìåí äà öè ÿì ACMG [6]. Íà
îñíî âà íèè îò ñóò ñò âèÿ âà ðè àí òà â êîí ò ðî ëü íûõ âû áîð -
êàõ «1000 ãå íî ìîâ», ESP6500 è ExAC è äàí íûõ î òîì,
÷òî îí íà ðó øà åò ñèí òåç ïîë íî ðàç ìåð íî ãî áåë êà âà ðè àíò
ñ.2398_2401del GAAA áûë îò íå ñåí ê êà òå ãî ðèè «âå ðî ÿò íî 
ïà òî ãåí íûé». Îò ñóò ñò âèå âà ðè àí òà ó ðî äè òå ëåé ïðî áàí -
äà ïî çâî ëè ëî îò íå ñ òè çà ìå íó ê êà òå ãî ðèè «ïà òî ãåí íûé»
è ñ÷è òàòü å¸ ïðè ÷è íîé çà áî ëå âà íèÿ ó ïà öè åí ò êè. Â áî -
ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ, ïðè íà ëè ÷èè çà äåð æ êè ïñè õî ìî òîð -
íî ãî ðàç âè òèÿ è íå ÿâ íî âû ðà æåí íî ãî íå ñïå öè ôè ÷å ñêî -
ãî ôå íî òè ïà ó ïà öè åí òîâ ïðåä ïî ëà ãà ëîñü íà ëè ÷èå ðàç -
ëè÷ íûõ âà ðè àí òîâ óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòè (ìî íî ãåí íûõ
ñî ñòî ÿ íèé, õà ðàê òå ðè çó þ ùèõ ñÿ çà äåð æ êîé óì ñò âåí íî ãî
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ðàç âè òèÿ áåç ÿð êèõ ôå íî òè ïè ÷å ñêèõ îñî áåí íî ñòåé), îä -
íà êî ââè äó ãå íå òè ÷å ñêîé ãå òå ðî ãåí íî ñòè äàí íîé ãðóï ïû 
çà áî ëå âà íèé òî÷ íûé äèà ãíîç òà êèì ïà öè åí òàì ñòà ëî
âîç ìîæ íûì óñòà íàâ ëè âàòü òî ëü êî ñ âíå äðå íè åì â êëè -
íè ÷å ñêóþ ïðàê òè êó ìå òî äîâ ïîë íî ýê çîì íî ãî ñåê âå íè -
ðî âà íèÿ.

Àíà ëèç ëè òå ðà òóð íûõ äàí íûõ è ñî ïî ñòàâ ëå íèå èõ
ñ êëè íè ÷å ñêè ìè ïðè çíà êà ìè îá ñëå äî âàí íîé íà ìè áî ëü -
íîé ïî çâî ëèë îïðå äå ëèòü ó íå¸ íà ëè ÷èå îñíîâ íûõ êëè -
íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ õà ðàê òå ðè ñòèê ñèí ä ðî ìà KBG.
Áîëü øèí ñò âî äå òåé ðîæ äà þò ñÿ â ñðîê ñ íîð ìà ëü íû ìè
ðî ñ òî-âå ñî âû ìè ïî êà çà òå ëÿ ìè, ó íå áî ëü øî ãî êî ëè ÷å ñò -
âà äå òåé îò ìå ÷à ëîñü ñíè æå íèå ýòèõ ïî êà çà òå ëåé (êàê
â îïè ñàí íîì íà ìè ñëó ÷àå). Íå ñìîò ðÿ íà çà ÷à ñ òóþ õî ðî -
øèå ïî êà çà òå ëè ïðè ðîæ äå íèè, íà ïåð âîì ãî äó æèç íè
ó âñåõ äå òåé îò ìå ÷à åò ñÿ çà äåð æ êà ïñè õî ìî òîð íî ãî è ôè -
çè ÷å ñêî ãî ðàç âè òèÿ. Êðî ìå òî ãî, ïðè ýòîì çà áî ëå âà íèè
îò ìå ÷à þò ñÿ íà ðó øå íèÿ ïî âå äå íèÿ (ïî ðàç íûì îöåí êàì
îò 85 äî 92% ñëó ÷à åâ) — äå òè íà áëþ äà þò ñÿ ñ äèà ãíî çîì
àóòèçì èëè äå ôè öèò âíè ìà íèÿ ñ ãè ïå ðàê òèâ íî ñòüþ.
Ó áî ëü øèí ñò âà áî ëü íûõ ýê ñ ï ðåñ ñèâ íàÿ ðå÷ü îò ñóò ñò âî -
âà ëà. Îä íà êî â ðÿ äå ñëó ÷à åâ ñíè æå íèå èí òåë ëåê òà áû ëî
íå çíà ÷è òå ëü íûì, ÷òî îáó ñëîâ ëè âà ëî óäîâ ëåò âî ðè òå ëü -
íóþ ñî öè à ëè çà öèþ áî ëü íûõ. Ìàê ðî äîí òèÿ (îñî áåí íî
âåð õ íèõ ðåç öîâ) îò ìå ÷à ëàñü â 82% ñëó ÷à åâ. Â 50% ñëó ÷à -
åâ ó äå òåé îò ìå ÷à åò ñÿ áðà õè äàê òè ëèÿ. Ñó äî ðî ãè âîç íè -
êà ëè ó 43% áî ëü íûõ â ðàç íîì âîç ðà ñ òå (ñ ìëà äåí ÷å ñò âà
äî ïî äðî ñò êî âî ãî ïå ðè î äà). Äî ïîë íè òå ëü íûå øåé íûå
ð¸áðà, ïðè âî äÿ ùèå ê îãðà íè ÷å íèþ ïî äâèæ íî ñ òè øåè,
âû ÿâ ëå íû ó 42% ïà öè åí òîâ. Ó 40% âû ÿâ ëå íà çà äåð æ êà
ðî ñ òà (ìå íåå 3 ïåð öåí òè ëÿ). Ó 9% òà êèõ äå òåé âîç íè êà -
þò òðóä íî ñòè ãðóä íî ãî âñêàð ì ëè âà íèÿ, òðå áó þ ùèå óñòà -
íîâ êè íà çî ãà ñò ðà ëü íî ãî çîí äà. Ôå íî òèï íå êî òî ðûõ
áîëü íûõ ñ KBG-ñèí ä ðî ìîì íà ïî ìè íàë òà êî âîé ïðè
ñèí ä ðî ìå Êîô ôè íà—Ñè ðè ñà, ÷òî îáó ñëîâ ëè âà åò íå îá -
õî äè ìîñòü ïðî âå äå íèÿ äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè
ýòèõ äâóõ ñèí ä ðî ìîâ [3].

Èç âû øå ïå ðå ÷èñ ëåí íûõ ïðè çíà êîâ, õà ðàê òåð íûõ äëÿ 
ýòî ãî çà áî ëå âà íèÿ, ó îïè ñû âà å ìîé íà ìè ïà öè åí ò êè íà -
áëþ äà ëèñü çà äåð æ êà ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ, äå ôè öèò 
âíè ìà íèÿ ñ ãè ïå ðàê òèâ íî ñòüþ, îò ñóò ñò âèå ðå ÷è, ìàê ðî -
äîí òèÿ âåð õ íèõ ðåç öîâ, äî ïîë íè òå ëü íûå øåé íûå ð¸áðà
è çà äåð æ êà ðî ñ òà, íî íå îò ìå ÷à ëîñü ñó äî ðîã (êî òî ðûå
ìî ãóò âîç íè êàòü ñ ìëà äåí ÷å ñò âà äî ïî äðî ñò êî âî ãî ïå ðè -
î äà) è áðà õè äàê òè ëèè.

Ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå ìå íè â ëè òå ðà òó ðå îïè ñà íî îêî ëî
86 íóê ëå î òèä íûõ çà ìåí â ãå íå ANKRD11, à òàê æå
59 ìèê ðî ïå ðå ñò ðî åê â îá ëà ñ òè õðî ìî ñî ìû 16, çà õâà òû -
âà þ ùèõ ëî êóñ ãå íà, ïðè ýòîì òî ëü êî 20 çà ìåí îá íà ðó æå -

íû ó áî ëü íûõ ñ ôå íî òè ïè ÷å ñêè ìè ïðè çíà êà ìè
KBG-ñèí ä ðî ìà [5], â îñòà ëü íûõ ñëó ÷à ÿõ îò ìå ÷à ëàñü
òîëü êî íå ñïå öè ôè ÷å ñêàÿ óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü. Ïî íå -
êî òî ðûì äàí íûì, ìó òà öèè â ãå íå ANKRD11 ÿâ ëÿ þò ñÿ
ïðè ÷è íîé 1% ñëó ÷à åâ èäè î ïà òè ÷å ñêîé óì ñò âåí íîé îò -
ñòà ëî ñòè [4]. Ïî êà çà íî, ÷òî àá ñî ëþò íîå áî ëü øèí ñò âî
ìó òà öèé, ïà òî ãåí íîñòü êî òî ðûõ íå âû çû âà åò ñî ìíå íèÿ,
ëî êà ëè çî âà íû â ýê çî íå 9 ãå íà è ïðè âî äÿò ê óêî ðî ÷å íèþ
áåë êà è åãî áû ñò ðîé äå ãðà äà öèè, ÷òî ÿâ ëÿ åò ñÿ îñíîâ íûì 
ïà òî ãå íå òè ÷å ñêèì ìå õà íèç ìîì ôîð ìè ðî âà íèÿ êëè íè ÷å -
ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé ñèí ä ðî ìà [7].

Òà êèì îá ðà çîì, âíå äðå íèå âî âðà ÷åá íóþ ïðàê òè êó
ìå òî äà ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñëå äó þ ùå ãî ïî êî ëå íèÿ ïðè âå ëî
ê çíà ÷è òå ëü íî ìó ïî âû øå íèþ ýô ôåê òèâ íî ñòè äèà ãíî ñ -
òè êè íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé è ñèí ä ðî ìîâ, âå ðè -
ôè êà öèÿ êî òî ðûõ äîë ãîå âðå ìÿ áû ëà çà òðóä íå íà. Îä íà -
êî ïðè òðàê òîâ êå ðå çó ëü òà òîâ èñ ñëå äî âà íèÿ âðà ÷îì-ãå -
íå òè êîì, â ðÿ äå ñëó ÷à åâ âîç íè êà þò äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå
ïðîá ëå ìû, ÷òî ñâÿ çà íî ñ âû ÿâ ëå íè åì â ãå íàõ áî ëü øî ãî
÷èñ ëà ðà íåå íå îïè ñàí íûõ íóê ëå î òèä íûõ çà ìåí, ïðè âî -
äÿ ùèõ ê âîç íèê íî âå íèþ âà ðè à áå ëü íûõ ïî òÿ æå ñòè è
ñïåê ò ðó ôå íî òè ïè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé. Â ýòîé ñâÿ çè îïè -
ñà íèå áî ëü íûõ ñ ðåä êè ìè êëè íè ÷å ñêè ìè ñèí ä ðî ìà ìè è
çà áî ëå âà íè ÿ ìè, îáó ñëîâ ëåí íû ìè âíîâü âû ÿâ ëåí íû ìè
ìó òà öè ÿ ìè, ïî çâî ëèòü óòî÷ íèòü îñî áåí íî ñòè èõ êëè íè -
÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé è ïî ïîë íèòü ñïåêòð ïà òî ãåí íûõ ìó -
òà öèé â ãå íàõ, îò âåò ñò âåí íûõ çà èõ âîç íèê íî âå íèå.
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