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Резюме. Синдром Тричера Коллинза — врожденное нарушение развития черепно-лицевой области, свя-
занное с аномалией дифференцировки первой и второй глоточных дуг. Данный синдром является редкой 
патологией, частота его встречаемости — 1 на 50 000 случаев живорожденных, но нам представилась воз-
можность наблюдать пациента с данным синдромом на базе Санкт-Петербургского дома ребенка. Цель. 
Провести анализ литературы, представить описание синдрома Тричера Коллинза и разобрать клиниче-
ский случай у пациента, находящегося под наблюдением в доме ребенка (Санкт-Петербург). Материалы 
и методы. Международные и отечественные научные публикации, разбор клинических случаев в лите-
ратуре, медицинская документация дома ребенка. Результаты. В нашей статье мы даем оценку степени 
выраженности врожденных пороков развития у пациента дома ребенка и делаем заключение по поводу 
характерности тяжести его состояния для синдрома Тричера Коллинза.
Ключевые слова: синдром Тричера Коллинза; СТК; синдром Франческетти; нижнечелюстно-лицевой диз-
остоз. 

CLINICAL CASE: TREACHER COLLINS SYNDROME

© Taras S. Dyakov1, Dmitry G. Penkov1, 2, Elena S. Ulyanicheva2

1 Pavlov First Saint Petersburg State Medical University. L’va Tolstogo st., 6–8, Saint Petersburg, Russian Federation, 197022
2 Saint Petersburg Orphanage No. 3. Zagrebskiy 42, Saint Petersburg, Russian Federation, 192288

Contact information: 
Dmitry G. Penkov — Associate Professor of the Department of Pediatric Diseases with a Course in Neonatology, Pavlov First Saint 
Petersburg State Medical University, St. Petersburg Orphanage No. 3, chief medical officer. E-mail: penkov76@bk.ru   
ORCID ID:  0000-0002-1927-9684

For citation: Dyakov TS, Penkov DG, Ulyanicheva ES. Clinical case: Treacher Collins syndrome. Children’s medicine of the North-West 
(St. Petersburg). 2023; 11(3): 145-149. DOI: https://doi.org/10.56871/CmN-W.2023.67.33.013

Received: 23.05.2023  Revised: 10.08.2023 Accepted: 12.09.2023

Abstract. Treacher Collins syndrome is a congenital developmental disorder of the craniofacial region associated 
with an anomaly in the diff erentiation of the fi rst and second pharyngeal arches. This syndrome is a rare pathology, 
its frequency of occurrence is 1 per 50,000 cases of live births, but we had the opportunity to observe a patient with 
this syndrome on the basis of the St. Petersburg Orphanage. Aim. To analyze the literature, present a description 
of the Treacher Collins syndrome and analyze a clinical case in a patient under observation in a children’s home 
(St. Petersburg). Materials and methods. International and domestic scientifi c publications, analysis of clinical 
cases in the literature, medical documentation of the orphanage. Results. In our article, we assess the severity 
of congenital malformations in a patient at the orphanage, and give a conclusion about the specifi city of the 
severity of his condition for Treacher Collins syndrome.
Key words: Treacher Collins syndrome; STC; Franceschetti’s syndrome; mandibular dysostosis.
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ВВЕДЕНИЕ
Синдром Тричера Коллинза (СТК, синдром Франче-

скетти или нижнечелюстно-лицевой дизостоз) — врож-
денное нарушение развития черепно-лицевой области. 
Причина синдрома  — аномалия дифференцировки 
первой и второй глоточных дуг, происходящая во вре-
мя внутриутробного развития плода [1, 2]. Заболевание 
характеризуется двусторонней симметричной отониж-
нечелюстной дисплазией без аномалий конечностей и 
приводит к ряду дефектов головы и шеи [1].

ЭПИДЕМИОЛОГИЯ
Заболеваемость синдромом Тричера Коллинза 

оценивается разными исследователями в диапа-
зоне от 1 на 25 000 до 1 на 70 000 живорожденных 
(чаще всего указывается как 1 на 50 000) [1–3].

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ
Провести анализ литературы, представить опи-

сание синдрома Тричера Коллинза и разобрать 
клинический случай у пациента, находящегося под 
наблюдением в доме ребенка (Санкт-Петербург).

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ
Международные и отечественные научные пу-

бликации, разбор клинических случаев в литерату-
ре, медицинская документация дома ребенка. 

ОБСУЖДЕНИЕ И РЕЗУЛЬТАТЫ
Синдром Тричера Коллинза имеет аутосомно-

доминантный и, реже, аутосомно-рецессивный ха-
рактер наследования, но, несмотря на некоторые 
хорошо известные семейные случаи, в большин-
стве своем (авторы отмечают 60% и более) мутация 
носит спорадический характер [4–6].

СТК генетически и фенотипически неодноро-
ден. Авторы по мутации определенного гена выде-
ляют от трех до четырех типов СТК. 

1) 1-го типа — мутация гена TCOF1;
2) 2-го типа — мутация гена POLR1D;
3) 3-го типа — мутация гена POLR1C;
4) 4-го типа — мутация гена POLR1B.
До 93% всех случаев синдрома Тричера Коллин-

за — это синдром 1-го типа. СТК 1-го типа связан с 
мутациями гена TCOF1, который расположен в сег-
менте 5q32-q33.1 [1, 2, 5, 7, 8]. Тип наследования — 
аутосомно-доминантный с 90% пенетрантностью и 
переменной экспрессивностью, включая пациентов 
в пределах одной семьи. Известны наблюдения де-
тей с выраженными клиническими проявлениями 
синдрома в одной семье, тогда как у одного из ро-
дителей была обнаружена та же мутация без выра-
женных клинических проявлений болезни [1, 4].

2-й тип синдрома Тричера Коллинза вызван му-
тацией гена POLR1D на хромосоме 13q12; 3-й тип — 
мутацией гена POLR1C на хромосоме 6р21 [1, 6, 7].

Первые 3 типа синдрома Тричера Коллинза от-
мечаются авторами статей, а авторы в более све-
жих публикациях выделяют 4-й тип СТК на основа-
нии недавно идентифицированной мутации гена 
POLR1B [2]. 

По мнению авторов исследуемых публикаций, 
отсутствует корреляция между клиническими осо-
бенностями пациентов и геном, в котором проис-
ходят мутации, поэтому классификация синдрома 
по типу пораженной хромосомы условна [3, 9, 11].

Авторы отмечают также большую долю внутри-
семейной фенотипической изменчивости данного 
синдрома. Например, в одном из семейных случаев 
пробанд страдал тяжелыми черепно-лицевыми де-
формациями и кондуктивной тугоухостью, в то вре-
мя как мать пробанда была носителем того же вари-
анта мутации гена, но имела легкие поражения [8].

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ
Синдром Тричера Коллинза  — состояние с вы-

сокой фенотипической изменчивостью как при 
внутрисемейных случаях, так и при спорадически 
возникающих.

У людей с СТК отмечается характерный лицевой 
дизморфизм с двусторонней симметричной гипо-
плазией скуловых костей (95% случаев) и гипопла-
зия нижней челюсти (78% случаев), что приводит 
к микрогнатии и аномалиям прикуса. 

Часто отмечается аномалия наружного уха, на-
пример микротия или анотия, атрезия наружного 
слухового прохода и аномалии развития слуховых 
косточек (60% случаев), что вызывает кондуктив-
ную тугоухость [7, 9, 10].

Нередко встречается гипоплазия глотки, что, 
в свою очередь, может способствовать проблемам 
с кормлением и/или затрудненному дыханию.

Описана атрезия хоан, колобома век (69% слу-
чаев), сопровождающаяся отсутствием ресниц. 
К  особенностям относятся сложные нарушения в 
строении височно-нижнечелюстного сустава, что 
приводит к ограниченной возможности открытия 
рта различной степени тяжести [1, 7].

У людей с СТК может развиться потеря слуха 
из-за того, что звуковые волны не проходят через 
среднее ухо (кондуктивная тугоухость, 77% случа-
ев). Наружное ухо может быть смятым или повер-
нутым, а внутреннее ухо обычно не поражается [1].

Тяжесть деформаций не увеличивается с воз-
растом [2, 8]. Синдром не является прогрессирую-
щим заболеванием.

Умственная отсталость встречается у 5% людей 
с СТК [1]. У 60% детей отмечается плохое качество 
речи, возникающее в результате нарушения слу-
ха [11, 12].

В результате вышеперечисленного, мы можем 
сделать предположение о том, что вероятность 
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развития умственной отсталости коррелирует с па-
тологией слухового аппарата, что затрудняет раз-
витие активной речи и ведет к проблемам с осво-
ением программы обучения.

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Пациент Ф., 08.09.2022 г. (9 месяцев), находится в 

доме ребенка с 6 месяцев 12 дней. Из анамнеза жиз-
ни известно, что беременность матери протекала 
на фоне: ожирения 2-й степени, гипертонической 
болезни 2-й степени, варикозной болезни нижних 
конечностей, вагинита, гестационного сахарного 
диабета, преэклампсии, хронической почечной не-
достаточности, рубца на матке. Роды преждевре-
менные, оперативные, на сроке гестации 33 3/7 не-
дели. При рождении масса тела 1130 г, длина тела 
37 см. По шкале Апгар 4/6/7 баллов.

С момента рождения тяжелое состояние за счет 
дыхательной недостаточности, недостаточности 
кровообращения, незрелости, внутриамниотиче-
ской инфекции, задержки внутриутробного разви-
тия. В родильном зале был интубирован. С первых 
дней жизни до 6 месяцев получал антибиотики (в том 
числе из группы резерва), ингаляционные глюко-
кортикостероиды, находился на искусственной вен-
тиляции легких, были гемотрансфузии в связи с регу-
лярно возникавшими инфекциями. В 2 месяца жизни 
выполнена трахеостомия. В 5 месяцев выполнена 
чрескожная эндоскопическая гастростомия. 

Анамнез заболевания. При рождении фенотип 
позволил заподозрить синдром Тричера Коллин-
за, т.к. были выявлены множественные врожден-
ные пороки развития (ВПР): недоразвитие скуло-
вых костей, птоз верхних и нижних век, аномально 
развитые низко расположенные ушные раковины, 
плоская носовая кость, готическое нёбо, неполная 
расщелина верхней десны, микрогнатия, ретрогна-
тия, глоссоптоз. Впоследствии предположительный 
диагноз СТК подтвердился лабораторно.

У пациента отмечаются следующие врожденные 
пороки развития (с приведением частоты их встре-
чаемости в рамках СТК):

1) гипоплазия костей лицевой части черепа, в 
том числе: недоразвитие скуловых костей, 
плоская носовая кость, стеноз слезно-носо-
вого канала OU, гипоплазия нижней челюсти, 
микрогнатия, ретрогнатия, глоссоптоз, готи-
ческое нёбо (в источниках данные симптомы 
описаны как очень часто встречаемые, их ре-
гистрируют в 91–97% случаев);

2) ВПР органа зрения, в том числе: OU  — бле-
фарофимоз, гипертелоризм, двусторонняя 
микротия 3-й степени (в источниках реги-
стрируются в 77% случаев);

3) ВПР органа слуха, в том числе: аномально 
развитые низко расположенные ушные ра-

ковины (в источниках регистрируются в 60% 
случаев).

Данный пациент также имеет симптомы, класси-
фицируемые как редко встречаемые в рамках СТК: 

• атрезия хоан с двух сторон (до 25% случаев);
• частичная расщелина твердого и полная — 

мягкого нёба (до 33% случаев).
Проведенные ему операции (гастростомия и 

трахеостомия) в изученных источниках также клас-
сифицируются как редко встречаемые:

• гастростомия (до 28% случаев);
• трахеостомия (до 18% случаев).
Вышеперечисленное позволяет сделать вывод 

о том, что в большинстве случаев пациенты с СТК 
имеют менее выраженные фенотипические прояв-
ления, чем приведенный клинический случай.

Мальчик на момент рождения являлся глубоко 
недоношенным, но изучение источников позволя-
ет сделать заключение о том, что такая ситуация во 
многом является редкой. В изученной нами литера-
туре лишь один клинический случай имел указание 
на преждевременное родоразрешение (в сроке 
37 недель гестации), в большинстве случаев роды 
срочные, самостоятельные [6, 10].

На данный момент у ребенка отмечается за-
держка физического развития, которое оцени-
вается центильным методом как очень низкое, с 
отставанием роста и массы тела (соответствуют 
6-месячному возрасту). Дефицита массы тела нет.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
У ребенка имеются часто встречаемые врож-

денные пороки развития, характерные для СТК: 
гипоплазия костей лицевой части черепа, ВПР ор-
гана зрения, ВПР органа слуха, что первоначально 
и позволило фенотипически заподозрить данный 
синдром, впоследствии подтвердившийся лабора-
торно.

Вместе с тем у данного пациента имеются ред-
ко встречаемые ВПР: атрезия хоан с двух сторон, 
частичная расщелина твердого и полная — мягко-
го нёба. Были проведены операции: трахеостомия 
и гастростомия (которые также являются редкими 
для данного синдрома).

Причинами недоношенности, задержки физиче-
ского развития, в целом более тяжелого состояния 
нашего пациента относительно других клиниче-
ских случаев СТК, послужила патология беременно-
сти матери (рубец на матке, хроническая инфекция, 
преэклампсия, гипертоническая болезнь 2-й степе-
ни, ожирение 2-й степени, гестационный сахарный 
диабет), приведшая к преждевременным опера-
тивным родам, а также внутриутробная инфекция, 
осложнившая состояние пациента и приведшая к 
волнообразно текущему инфекционному процессу 
сроком до 6 месяцев его жизни.
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ВЫВОД
Для синдрома Тричера Коллинза характерны 

множественные врожденные пороки развития 
 лицевой части черепа. Передача синдрома  — 
по аутосомно-доминантному типу, характеризуется 
сохранным интеллектом.

В приведенном нами клиническом случае у ре-
бенка отмечаются множественные ВПР, характер-
ные для СТК, но тяжесть состояния ребенка обус-
ловлена недоношенностью 33 3/7 недели, что не 
является характерным для описываемого синд рома.

В связи с тем, что СТК — не прогрессирующее за-
болевание, часто у пациентов сохранен интеллект, 
поэтому у ребенка есть относительно благоприят-
ный клинический прогноз ведения заболевания и 
удовлетворительный реабилитационный потенци-
ал при использовании современных медикамен-
тозных и хирургических методов лечения, а также 
методов абилитации и реабилитации детей.
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