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Введение. Редкие моносомии интерстициальных сегментов длинного плеча хромосомы 
11 возникают вследствие спорадической делеции (del11q), либо формируются в гаметах носи-
теля в мейозе в процессе сегрегации сбалансированной перестройки — инсерции, и наследу-
ются потомством. В мировой литературе описано ~40 пациентов с интерстициальными деле-
циями разной протяженности, локализованными в регионе 11q13q22, которые проявляются 
врожденными аномалиями развития и умственной отсталостью (Уо). Ввиду различий в лока-
лизации и размере утраченного хромосомного материала, фенотип каждого варианта моносо-
мии 11q требует уточнения.

цель исследования. провести анализ клинических проявлений при моносомии 
11q14.1q22.1 по собственному и опубликованным наблюдениям для уточнения фенотипиче-
ского спектра редкой формы дисбаланса и оптимизации ранней диагностики хромосомных за-
болеваний.

Материалы и методы. Семья обратилась на медико-генетическую консультацию (мГК) 
для установления причины врожденных нарушений развития у ребенка и прогноза потомства. 
Использованы клинико-генеалогический, цитогенетический (GTG-banding), молекулярно-ге-
нетический (mlPA) методы. Для оценки параметров физического развития пробанда исполь-
зовалась программа ВоЗ «Anthro». Выполнен сравнительный анализ признаков, отмеченных у 
пробанда, с данными ранее описанных пациентов со сходным дисбалансом, обусловленным 
спорадической (de novo) хромосомной мутацией.

Результаты. При проведении пренатальных ультразвуковых исследований (УЗИ) марке-
ры патологии плода не выявлены. Пробанд — мальчик, родился в 38 недель гестации с 
массой 2900 г., длиной тела 49 см. отмечены черепно-лицевые дисморфии, расщелина твер-
дого и мягкого неба, синдактилия 2, 3 стоп. Первичная мГК проведена в 2-месячном воз-
расте в связи с пороками развития. В кариотипе (GTG, 550 band) обнаружена деривативная 
хромосома 11 (der11). В связи с задержкой роста и речевого развития ребенок повторно ос-
мотрен в возрасте 3 лет. Антропометрические данные: масса 10,7 кг. (Zзн = -2,44.), рост 
84 см. (Zзн = -3,45), окружность головы 49 см. (Zзн = -0,33). моторное развитие нормальное. 
Фенотип: обьемная мозговая часть черепа, треугольное лицо, крупные дисморфичные уш-
ные раковины, узкие горизонтальные глазные щели, эпикант, энофтальм, косоглазие, ги-
перметропия, признаки частичной атрофии зрительных нервов, короткий нос с высокой 
спинкой и толстым кончиком, длинный плоский фильтр, микрогения, короткая шея, легкая 
брахимезофалангия кистей, широкий межпальцевый промежуток 1, 2 на стопах, синдакти-
лия 2, 3 стоп. По данным УЗИ пороков сердца, почек, органов брюшной полости не обнару-
жено.

Для уточнения морфологии der11 проведен анализ прометафазных хромосом (GTG, 800-
band). Наличие субтеломерного региона 11q подтверждено методом mlPA, делеция классифи-
цирована как интерстициальная. Кариотипы родителей нормальные. Кариотип пробанда: 
46,ХY,del(11)(q14.1q22.1)dn. Диагноз: хромосомная болезнь, сегментная моносомия 
11q14.1q22.1, спорадическая мутация.

Выполнен анализ признаков моносомии региона 11q14.1q22.1 по представленному и 11 опу-
бликованным наблюдениям пациентов с близкими по размеру спорадическими делециями: 



Материалы VI Национального конгресса с международным участием 

«Здоровые дети — будущее страны» 447

forcipe том 5   СпецвыпуСк 2   2022 eiSSn 2658-4182

11q13.4. q21 [1], 11q14q21~22 (5 случаев) [2], 11q14q22 [3], 11q14.1q22.1[4], 11q14.2q22.1 [5], 
11q14.2q22.3[6], 11q14.3q22.3 [7].

Установлено, что клинические проявления интерстициальных делеций, локализованных в 
регионе 11q14q22 неспецифичны, характеризуются выраженным полиморфизмом. В приве-
денной группе пациентов общими признаками дисбаланса являются Уо (от легкой до выра-
женной), задержка речи, наличие лицевых дисморфий (сочетания признаков у пациентов раз-
личаются). У части больных выявлены низкорослость [3, 5, 7, собственное наблюдение], ми-
кроцефалия [4, 5], ретинопатия [4, 5, собственное наблюдение], расщелина неба/расщепление 
язычка [5, 7, собственное наблюдение], аномалии почек [2, 5]. В единичных случаях описаны 
гипоплазия гипофиза [7], колобома [3], катаракта [5], паховая грыжа [1], сколиоз, косолапость 
[5], синдактилия 2, 3 стоп (собственное наблюдение).

Поскольку делеция у пробанда является следствием спорадической мутации, риск повтор-
ного рождения потомства с таким дисбалансом в семье низкий (популяционный).

Заключение. В отличие от моносомии терминальных сегментов 11q23qter, известной как 
синдром Jacobsen (omIm 147791), при интерстициальных моносомиях, включающих участок 
11q14q22, специфический паттерн симптомов в настоящее время не выделен. общим призна-
ком данной хромосомной патологии является Уо, тяжелые формы пороков и ранняя леталь-
ность не характерны. Представляет интерес оценка диагностической значимости таких при-
знаков как расщелина неба и аномалии развития зрительного анализатора. Для уточнения фе-
нотипического спектра необходимо накопление информации о пациентах с таким дисбалансом.
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