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Резюме
В данной работе приводится описание редко-

го случая аномального кариотипа со сверхчислен-
ной дериватной хромосомой der(22)t(11;22), ассо-
циированного с синдромом Эмануэль, у мальчи-
ка возрастом 1 год. Семейный цитогенетический 
анализ позволил выявить материнское происхож-
дение аномалии от реципрокной транслокации 
t(11;22)(q23;q11.2). На момент обследования у ре-
бенка наблюдаются микроаномалии развития, ли-
цевые дисморфии, уменьшение в размере наруж-
ных половых органов. На фоне локального пора-
жения головного мозга отмечается выраженная 

задержка психомоторного развития. Предприня-
та попытка установления рисков для здоровья па-
циента путем обобщения описанных в литерату-
ре случаев синдрома Эмануэль.
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Abstract
Here we describe a rare case of an abnormal 

karyotype with a supernumerary derivative chro-
mosome der(22)t(11;22), associated with Eman-
uel syndrome, in a boy aged 1 year. Familial cy-

togenetic analysis revealed the maternal origin of 
the anomaly from reciprocal translocation t(11;22)
(q23;q11.2). At the time of the examination, the 
child had numerous anomalies of development, 
facial dysmorphia, and a small size of the exter-
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nal genitalia. In addition, there was a pronounced 
delay in psychomotor development because of the 
brain damage. We made an attempt to perform a 
comprehensive analysis of the risks to the patient's 
health by generalizing the cases of Emanuel syn-
drome described in the literature.

Keywords: cytogenetic analysis, reciprocal 
translocation, der(22)t(11;22), Emanuel syndrome.
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Введение
Числовые аномалии аутосом человека, как 

правило, приводят к прекращению развития эм-
бриона и спонтанному выкидышу в ранние сро-
ки беременности [1]. Совместимыми с жизнью 
являются трисомии по хромосомам 13, 18 и 21, 
которые в постнатальном периоде онтогене-
за приводят к формированию синдромов Патау, 
Эдвардса и Дауна соответственно. Учитывая тя-
жесть данных состояний, пренатальное выявле-
ние перечисленных хромосомных аномалий яв-
ляется целью программ генетического скринин-
га, введённого в обиход национального здраво-
охранения большинства развитых стран [2, 3].

При частичных трисомиях в кариотипе обна-
руживается избыточный генетический материал 
в виде дополнительных хромосом. В некоторых 
случаях величина сверхчисленной маркёрной 
хромосомы недостаточна для установления её 
происхождения в ходе классического цитогенети-
ческого анализа. Однако зачастую размер и мор-
фология хромосомы позволяют изучить приро-
ду генетической аномалии. С практической точ-
ки зрения такой анализ очень важен, так как даёт 
возможность провести сопоставление наблюдае-
мого клинического случая с ранее регистрировав-
шимися и сформулировать для пробанда прибли-
зительный прогноз здоровья и жизни. 

В данной работе приводится описание редко-
го случая аномального кариотипа со сверхчис-
ленной дериватной хромосомой der(22)t(11;22), 
ассоциированного с синдромом Эмануэль, у 
мальчика возрастом 1 год. Дается описание со-
стояния здоровья ребенка. На основании обоб-
щения имеющихся литературных данных пред-
принята попытка установления рисков для здо-
ровья пациента в дальнейшем. 

Клинический случай
В медико-генетической консультации ГАУЗ 

КОКБ (г. Кемерово) наблюдался мальчик, по-
ступивший в порядке самообращения родите-
лей с жалобами на задержку в развитии. В 10 
месяцев ребенок не сидит, на четвереньках не 
стоит, не ползает. Ребенок рожден 37-летней 

матерью, беременность 4-я (в анамнезе 1 выки-
дыш, двое родов в срок). Роды в сроке 42 не-
дели, вес обследуемого при рождении 3120 г,  
оценка по Апгар − 8/9 баллов. Установлено 
врожденное гидроцеле, полистигматизм. От-
крытое овальное окно сердца с самопроизволь-
ным закрытием позднее.

При осмотре врачом-генетиком выявлены 
диспропорциональное телосложение, паратро-
фичность, умеренная акромикрия стоп и кистей, 
перетяжки в области лучезапястного и голе-
ностопного суставов, короткая шея. Присутству-
ют множественные микроаномалии развития, 
проявления рахита (облысение затылка). Пре-
аурикулярные выросты: справа 3 и слева один. 
Лицевые дисморфии: впалая переносица, близ-
ко расположенные глаза. Укороченный фильтр, 
вздернутая пухлая верхняя губа. Задержка про-
резывания зубов. Наружные половые органы 
уменьшенных размеров: гипоплазия пениса и 
мошонки, боковая эктопия левого яичка.

 Учитывая специфический фенотип (множе-
ственные микроаномалии развития), пациенту 
было назначено цитогенетическое исследова-
ние. Все лабораторные манипуляции были про-
ведены в медико-генетической лаборатории ГА-
УЗ КОКБ согласно действующим нормативам, 
для исследования кариотипа выполнялся цито-
генетический анализ дифференциально GTG-
окрашенных хромосом [4]. В результате иссле-
дования у пациента выявлена сверхчисленная 
хромосома 22 атипичной формы (рисунок 1). 

Для установления происхождения, структу-
ры аномальной хромосомы и уточнения форму-
лы кариотипа предпринят семейный цитогене-
тический анализ. У отца выявлен мужской ка-
риотип без изменений. У матери обнаружена 
реципрокная транслокация с участием хромо-
сом 11 и 22, что и стало причиной возникнове-
ния дериватной хромосомы 22 (рисунок 2). Ка-
риотип матери 46,XX,t(11;22)(q23;q11.2). В та-
ком случае окончательная формула кариотипа 
пациента 47,XY,+der(22)t(11;22)(q23;q11.2)mat.

Далее ребенок наблюдался в связи с невро-
логическими нарушениями. Установлена диф-
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Рисунок 1.
Кариотип пробанда с 
дополнительной де-
риватной хромосо-
мой der(22)

Figure 1.
Karyotype of a pro-
band with supernu-
merary derivative 
chromosome der(22)

Рисунок 2.
Кариотип матери 
пробанда с реци-
прокной транслока-
цией между хромо-
сомами 11 и 22

Figure 2.
Karyotype of pro-
band’s mother with 
reciprocal transloca-
tion between chromo-
somes 11 and 22
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фузная мышечная гипотония. Хватательный 
рефлекс ослаблен, ползунковых движений нет, 
не садится, не сидит, у опоры не встает, стоит 
при поддержке, голову держит слабо. Улыбает-
ся маме обращённо, быстро истощается. Эмо-
циональный фон бедный. Игрушками не мани-
пулирует. В возрасте 11,5 месяцев проведена 
мультиспиральная томография головного моз-
га. Выявлен дефект перегородки мозолисто-
го тела треугольной формы размером 16 на 12 
мм. Визуально расширен пятиугольник базаль-
ных цистерн. Постепенно появляются призна-
ки снижения слуха. Исследование у сурдолога 
выявило двусторонний тубоотит, катаральный 
средний отит с двух сторон. 

Обсуждение
Приведенный клинический случай демон-

стрирует влияние сверхчисленной дериватной 
хромосомы der(22)t(11;22) на раннее развитие 
ребенка. На фоне локальных дефектов голов-
ного мозга наблюдаются стойкие неврологиче-
ские поражения, задержка моторного и дорече-
вого развития. При этом отсутствуют заметные 
нарушения со стороны внутренних органов. В 
связи с этим возникает вопрос о возможных 
угрозах здоровью и жизни ребенка, связанных 
с отсроченными проявлениями генетической 
аномалии. Ответ может дать поиск и анализ 
ранее зарегистрированных случаев подобной 
хромосомной мутации. 

Собранные к настоящему времени дан-
ные позволяют заключить, что транслокация 
t(11;22)(q23;q11.2) между хромосомами 11 и 22 
является, возможно, одной из наиболее частых 
реципрокных транслокаций у человека [5]. Её 
носители не имеют каких-либо физических от-
клонений. При этом у родителей с данной ано-
малией имеется значительный риск передачи 
потомству дополнительной дериватной хромо-
сомы der(22) помимо двух нормальных хромо-
сом 22. Причиной возникновения частичной 
трисомии-22 у таких детей считается наруше-
ние расхождения хромосом 22-й пары в пер-
вом делении мейоза при гаметогенезе у их ро-
дителей, что может быть спровоцировано пере-
стройкой [6]. 

Кариотип пациентов 47,XY,+der(22)t(11;22)
(q23;q11.2) у мальчиков или 47,XX,+der(22)
t(11;22)(q23;q11.2) у девочек. Клиническая кар-
тина, вызванная рассматриваемой аберрацией, 
во многом схожа у разных пациентов, что да-
ло возможность представить аномалию как са-

мостоятельный синдром Эмануэль (Emanuel 
syndrome). Он характеризуется множественны-
ми врождёнными аномалиями и нарушением 
развития. Все пациенты без исключения име-
ют задержку психомоторного развития с гипо-
тонией в большинстве случаев. Очень харак-
терны черепно-лицевые дисморфии. У 76% от-
мечаются аномалии расположения и строения 
ушей, преаурикулярные ямки и выросты, что 
является вероятной причиной тубоотита и сни-
жения или потери слуха. Часто встречается ми-
крогнатия (60%) и расщепление верхней губы и 
нёба (>50%) [5, 7-9].

Более половины обследуемых имеют ано-
малии сердечно-сосудистой системы, из кото-
рых наиболее распространённой является де-
фект межпредсердной перегородки (45%). У 
трети обследованных выявляются нарушения 
строения почек, включая уменьшение их раз-
мера или отсутствие одной из них. У мальчиков 
с синдромом Эмануэль обычно уменьшенный 
пенис и крипторхизм при рождении. В некото-
рых случаях выявляются дополнительные ано-
малии внутренних органов, например кишеч-
ная непроходимость [7, 8].

На протяжении всей жизни сохраняется гру-
бая задержка психомоторного развития, хотя 
большинство индивидов (более 70%) в конеч-
ном счете начинают ходить. Менее трети паци-
ентов к концу первого года жизни способны хо-
дить самостоятельно. Средний возраст начала 
ходьбы с посторонней поддержкой составляет 
61 месяц (более 5 лет!) при варьировании это-
го срока от 18 месяцев до 10 лет [5]. Другим 
проявлением нарушения моторного развития 
является неспособность большинства к само-
обслуживанию. Более 80% не могут самосто-
ятельно одеться и раздеться, а 63% нуждают-
ся в помощи при питании из-за неспособности 
удерживать посуду и столовые приборы. Толь-
ко 21% пациентов по достижении соответству-
ющего возраста способны самостоятельно или 
с частичной помощью пользоваться туалетом, 
а 43% лиц старше 5 лет страдают недержанием 
мочи [5, 8, 9]. 

Речевое развитие крайне замедленно. Боль-
шинство не способны говорить, но при этом де-
монстрируют признаки понимания речи окру-
жающих. Менее 10% детей школьного возраста 
могут учиться в общих классах с индивидуаль-
ной программой обучения. Более 75% вынуж-
дены посещать школы для инвалидов, а осталь-
ные обучаются в домашних условиях [5]. 

CASE REPORT
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Наиболее частыми поведенческими пробле-
мами являются тревожность, спонтанный крик, 
самокалечение, тактильная защита. При этом 
большинство родителей уверены, что в целом 
их дети вполне социальны и бывают счастли-
вы в окружении людей, они получают удоволь-
ствие от музыки и имеют чувство юмора [5, 8]. 

Ожидаемую продолжительность жизни па-
циентов оценить довольно сложно ввиду про-
блематичности формирования репрезентатив-
ной выборки. Такая попытка была предпринята 
M.T. Carter и соавторами (2009). В выборке из 
63 обследованных с синдромом Эмануэль воз-
растное распределение пациентов было следу-
ющим: до 1 года (включая погибших) – 8%, 1-5 
лет – 21%, 6-12 лет – 21%, 13-19 лет – 25%, 20-
30 лет – 17%, 30-40 лет (включая одного умер-
шего) – 8%. Очевидно, индивидуумы с рассма-
триваемой генетической аномалией имеют вы-
сокие шансы дожить, по крайней мере, до 30 
лет. При этом наиболее опасным можно счи-
тать период до полугода. В цитируемом иссле-
довании 4 из 5 обследуемых первой возрастной 

группы умерли в возрасте до 6 месяцев [5].
Завершая анализ клинического случая, сле-

дует отметить, что в настоящее время не суще-
ствует специфической терапии наследственных 
заболеваний, связанных с хромосомными пере-
стройками. Дальнейшее состояние здоровья и 
продолжительность жизни пациентов с синдро-
мом Эмануэль во многом непредсказуемы, но 
в значительной степени будут зависеть от сим-
птоматической медицинской помощи и соци-
альной поддержки пациента. Ценность цитоге-
нетического анализа в данном случае заключа-
ется в возможности чёткого установления пер-
вичной причины заболевания и возможности 
поиска аналогичных случаев в мировой меди-
цинской практике. С другой стороны, если в се-
мье пробанда обнаружена наследуемая форма 
хромосомной аномалии, это должно стать пово-
дом для цитогенетического обследования сиб-
сов. Все носители транслокации, обнаружен-
ные в семье, имеют риск рождения потомства с 
аномалией и должны быть в зоне пристального 
внимания врачей-репродуктологов [10].
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