
  

 

rarechromo.org 

Делеция 13q 



2 

 
Источники 
и ссылки 
Текст содержит 
ссылки на 
статьи, 
опубликован-
ные в 
медицинской 
литературе. 
Имя автора и 
дата 
публикации 
указаны для 
поиска 
оригинальных 
статей или их 
аннотаций на 
сайте PubMed. 
При желании 
вы можете 
ознакомиться с 
аннотациями и 
ключевыми 
статьями на 
сайте Unique. 
 

Источники из 
базы данных 
Unique и 
опросы, в 
которых 
участвовали 
семьи Unique, 
помечены как 
U. 

Делеция 13q — это редкое генетическое отклонение. Оно означает, 
что был утрачен генетический материал в одной из 46 хромосом. 
Как правило, потеря генетического материала увеличивает риск 
возникновения таких проблем, как врожденные пороки и задержка в 
развитии. В случае делеции 13q в основном все зависит от того, 
сколько материала было потеряно и из какой части хромосомы. 
Секвенирование ДНК и исследование 13-й хромосомы, 
опубликованные в 2004 году, показали низкую общую плотность 
генов, особенно в двух областях, соответствующих участкам 13q21 
и 13q31. 
Хромосомы — это микроскопически небольшие структуры в ядре 
клеток организма, которые несут генетическую информацию. Они 
бывают разных размеров и, кроме половых хромосом (два X у 
девочек и X и Y у мальчиков), они пронумерованы от 1 до 22 
примерно по размеру от наибольшей до наименьшей. Каждая 
хромосома имеет короткое (p) и длинное (q) плечо. При делеции 13q 
генетический материал утрачивается из длинного плеча одной из 
двух 13-х хромосом.  
 

 13-я хромосома 

Условные обозначения  
 

 Центромера 
 

Богатая генами область  

короткое плечо p 
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Примечания по делеции между участками 
13q12 и 13q14.1 
Сообщалось о пяти младенцах с небольшой потерей генетического 
материала между центромерой (точкой, в которой встречаются 
короткие и длинные плечи хромосомы) и участком 13q14.2, где 
расположен ген RB1, который защищает от ретинобластомы — 
злокачественной опухоли сетчатки глаза. У этих людей ген RB1 не 
поврежден, поэтому они не подвержены риску развития 
ретинобластомы или опухолей в других частях тела 
(остеосаркома). Однако если точка разрыва находится рядом с 
геном RB1, им следует регулярно обследоваться на предмет 
наличия ранних признаков роста опухоли.  
Из доступной ограниченной информации может показаться, что у 
людей с делецией хромосомы нет повышенного риска аномалий, 
затрагивающих главные органы, включая сердце, легкие и почки. 
Однако у одного ребенка с мозаичной делецией между 13q12.1 и 
q12.3 была гидроцефалия, избыточная жидкость в мозге; у ребенка 
с делецией 13q12.1-q14.1 была микроцефалия, необычно маленькая 
голова и мозг. 
В течение беременности все показатели были в пределах нормы, и 
вес ребенка при рождении в срок также был в пределах нормы, от 
3150 г до 3656 г. В послеродовой период у двух детей развился 
паралич лицевого нерва, а у одной девочки с делецией 13q12.2 был 
обнаружен синдром Мёбиуса – пожизненный паралич лицевого 
нерва, который мешает детям нормально сосать или питаться, а 
взрослым – улыбаться или хмуриться. Причиной этому может быть 
недоразвитие двух важных нервов — шестого и седьмого черепных 
нервов. 
Одна девочка, у которой была диагностирована делеция на участке 
13q12.1-14.1 была низкого роста. Другая девочка с делецией на 
участке 13q12.1-12.3 была нормального роста. Проблемы с 
кормлением были выявлены у обоих девочек с плохим сосанием 
груди. У одной из них трудности с питанием усиливались из-за 
маленькой челюсти, языка и высокого неба. У одного ребенка 
трудности при кормлении были решены с помощью введения 
гастростомической трубки для прямого попадания еды в желудок. 
Информации о процессе развития детей немного, но у двоих детей-
участников группы Unique была выявлена задержка развития. Что 
касается подвижности, дети начинали переворачиваться в 5-6 
месяцев, сидеть в 7-10 месяцев, а один ребенок начал ходить в 20 
месяцев. У одного ребенка была диагностирована гипотония, 
мышечная вялость. Что касается общения, один ребенок с делецией 
между участками 13q12.3 и q14.1 произнес свои первые слова в 18 
месяцев, а к четырем годам его словарный запас составил 
несколько сотен слов. О годовалом ребенке с делецией между 
13q12 и q14.11 сообщалось, что он обладает «отличными навыками 
общения». 
(Palmer 1987; Slee 1991; Drummond-Borg 2002; U) 
 

Примечание о делеции 13q на участке с q14.3 
по q21 
У людей с такой делецией чаще всего имеются проблемы с 
обучением только легкой или умеренной степени, незначительные 
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встречается 
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В медицинской 
литературе были 
описаны более 
140 человек, а в 
2006 году, когда 
была собрана эта 
информация, в 
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врожденные дефекты и задержка роста. Недавно были получены сведения о 
практически здоровом ребенке с такой делецией: в детстве у него отмечалось 
отставание в физическом развитии, низкий мышечный тонус и проблемы с питанием. 
Его основные этапы развития проходили с задержкой, но он начал переворачиваться в 4 
месяца, самостоятельно садиться в 8 месяцев и ходить в 22 месяца. При обследовании 
была выявлена маленькая левая почка, но результаты других исследований были в 
пределах нормы. Его умственное развитие и речевые навыки были также в пределах 
нормы, и к 4 годам его IQ составил 120. Причиной нормального развития этого ребенка 
стало то, что его хромосомная делеция, выявленная при анализе с использованием 
новых микрочипов «сверхвысокого разрешения» под названием ROMA 
(репрезентативный анализ с использованием олигонуклеотидных микрочипов), 
оказалась не непрерывной, а состоящей из двух отдельных делеций в «генной пустыне» 
на хромосоме 13q. Известно только, что он потерял шесть идентифицированных генов, 
и ни один из них не имеет какого-либо известного клинического значения. 
(Nielsen 1977; Brown 1993; Dunham 2004; Jobanputra 2005; U) 

Примечание о делеции 13q с q21 по q22 
Официального обзора делеции на участке 13q21q22 не проводилось, но в медицинской 
литературе имеется девять отчетов, и в Unique есть восемь участников с делецией части 
или всех этих участков, таким образом, всего нам известно о семнадцати таких случаях. 
Возможных различий довольно много, и у некоторых детей, по-видимому, проблемы 
проявляются в незначительной степени, они сильны и здоровы. Это относится и к тем 
детям, чьи случаи описаны в медицинской литературе, в которой наблюдается 
естественный уклон в сторону детей с более тяжелыми симптомами. Эти различия, 
вместе со сведениями из публикации по полной последовательности 13-й хромосомы, в 
которой показано, что 13q21 — участок с очень небольшим количеством генов, 
позволили предположить, что делеция на участке начиная с 13q22 вызывает более 
серьезные последствия. 
У двух взрослых людей с делецией на участке 13q21 не было замечено никаких 
отклонений, кроме частоты выкидышей при попытке завести детей. У одного человека с 
мозаичной делецией 13q21.2q22 (нормальные клетки сосуществуют с клетками с 
делецией 13q) единственной аномалией было удвоение почки, дренажная система почек 
встречалась в двух экземплярах. 
Среди остальных детей вес при рождении, как правило, был низким, за исключением 
одного случая, когда вес в нормальном диапазоне имел место только в том случае, 
когда набор хромосом был мозаичным (клетки с нормальными хромосомами 
сосуществовали с клетками с делецией 13q). Затем дети обычно росли и прибавляли в 
весе медленно, так что в итоге рост был невысоким, чаще всего они входят в три 
процента самого низкого населения по росту. 
Среди описанных заболеваний чаще всего встречаются рецидивирующие 
респираторные инфекции. Многие младенцы испытывают трудности с сосанием и 
глотанием и подвержены аспирационной пневмонии. У некоторых детей респираторные 
заболевания усугубляются тем, что голосовые связки и / или дыхательное горло 
чрезмерно мягкие и склонны к коллапсу (ларингомаляция, трахеомаляция). У одного 
ребенка - участника группы Unique была мембрана гортани (тонкая пленка, 
соединяющая голосовые связки в гортани). Два малыша из Unique нуждались во 

 Исаак очень остроумный и творческий. Он умеет кататься на велосипеде, бегать и 
играть в футбол, его моторные навыки развиты нормально, но он немного более 
неуклюжий, чем другие дети его возраста. Его мелкая моторика развита нормально, и 
он может произносить по буквам и писать свое имя. Он может складывать небольшие 
числа и рассуждать. Например, если он не может правильно произнести слово, он 

скажет «Я не выспался прошлой ночью».  – 4 года 
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временной трахеостомии (трубке, вставленной в дыхательное горло), чтобы воздух и 
кислород могли попасть в легкие. У одной девочки трахея (дыхательное горло) была 
очень маленькой, но к четырем годам она нормально дышала без трахеостомической 
трубки, несмотря на астму. У другого ребенка, который нуждался в трахеостомии, был 
коллапс легкого. 
У некоторых детей с делецией 13q была обнаружена атрезия двенадцатиперстной 
кишки (первая часть тонкой кишки не развилась должным образом, поэтому 
содержимое желудка не может пройти через нее). У детей с атрезией 
двенадцатиперстной кишки была также обнаружена болезнь Гиршпрунга. При болезни 
Гиршпрунга нервные клетки, которые обычно контролируют движение питательных 
веществ через кишечник, отсутствуют в определенных отделах. Из семнадцати человек 
с делецией 13q21q22 у троих была атрезия двенадцатиперстной кишки. 
У детей с делецией 13q могут возникнуть проблемы со зрением. В этой группе лиц 
чаще всего наблюдалось неправильное выравнивание зрительных осей (страбизм, 
косоглазие). У одного ребенка с делецией 13q21.2q22 были слабо развиты зрительные 
нервы. В таких случаях зрительная функция варьируется от нормальной до нарушенной 
вплоть до неспособности воспринимать свет. У двоих детей была значительная потеря 
слуха, поэтому им необходим слуховой аппарат. 
К заболеваниям, встречающимся у некоторых детей, относятся судорожный синдром и 
косолапость легкой степени (деформация стопы). Часто наблюдается патологический 
прикус, а также лишние или недостающие зубы. 
Что касается поведения, гиперактивность является самой распространенной жалобой. 
По данным Unique, новорожденные могут испытывать трудности с питанием, 
сосательный рефлекс может быть недостаточно развит или может наблюдаться его 
полное отсутствие. Детям с гастроэзофагеальным рефлюксом требуется введение 
назогастральной (НГ) или гастростомической трубки (специальной трубки, 
позволяющей осуществлять кормление напрямую через стому в желудке) в период 
младенчества. Одна девочка с делецией между 13q21.1 и 13q22, которой требовалась 
НГ трубка, к семи годам смогла питаться сама. 
Что касается развития и способности к обучению, один молодой человек и его мать c 
делецией малого количества генетического материала на участке 13q21q22, случаи 
которых описаны в медицинской литературе, отвечали всем параметрам нормального 
развития, а у двоих детей с делецией 13q21q22 наблюдалось лишь небольшое 
отставание в развитии. Семьи Unique сообщают об отставании в развитии на 1-2 года, 
при этом навыки чтения и письма появляются на ранних этапах школьного обучения 
(между 6 и 8 годами). В более ранней медицинской литературе, в которой было принято 
приводить показатель IQ, указаны значения от 61 до 74. 
Неоднократно отмечалось, что дети с делецией 13q21q22 испытывают особые 
трудности с устной речью, а формирование экспрессивной речи отстает от умственных 
или когнитивных навыков. Опыт Unique показывает, что существуют значительные 
индивидуальные различия относительно этапа формирования первых слов (между 12 и 
41 месяцами). У одного ребенка с делецией 13q21q22 использование жестов и 
говорящего компьютера способствовало развитию фразовой речи, обширного 
словарного запаса и навыков общения. 
Если говорить о подвижности, данные Unique показывают, что у детей наблюдается 
задержка развития средней степени. Так, дети начинают переворачиваться между 8 и 18 
месяцами, сидеть — между 9 и 20 месяцами, ползать — между 7 и 30 месяцами, а 
ходить — между 16 и 36 месяцами. Для большинства детей характерен гипотонус 
(пониженный мышечный тонус, общая вялость), у двоих детей была атаксия и, как 
следствие, неустойчивая походка. 
(Noel 1976; Toomey 1978; Couturier 1985; Onufer 1987; Tranebjaerg 1988; Dean 1991; 
Kotzot 1991; Khong 1994; Jobanputra 2005; U) 
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Примечания по делеции 13q между участками 13q31 и 13q34 
Никакого официального исследования людей с относительно небольшой делецией 
хромосомного материала у конца длинного плеча 13-й хромосомы не проводилось. 
Однако в медицинской литературе описано семь таких случаев, а на момент 
составления данной брошюры в Unique зарегистрировано семь участников с данной 
делецией, самому старшему из которых 10 лет. В общей сложности, у пятерых человек 
наблюдалась делеция между 13q32 и q34, у двоих точка разрыва находилась между 
13q33 и q34; у остальных детей точки разрыва были в других местах. 
В рамках данной группы из четырнадцати человек наблюдались существенные 
различия, особенно в том, на какие органы повлияла делеция. У новорожденных не 
наблюдалось никаких проблем с сердцем, однако у одного ребенка с делецией 13q32-34 
при рождении было открыто овальное окно между верхними камерами сердца, которое 
впоследствии само закрылось. Легкие также были здоровы, многие респираторные 
инфекции, типичные для детей с другими хромосомными отклонениями, отсутствовали. 
Никаких патологий в почках и мочевыделительной системе выявлено не было, но у 
одного ребенка с делецией 13q33-34 наблюдался рефлюкс (обратный ток мочи из 
мочевого пузыря в почки) и частые инфекции мочевыводящих путей. 
Аномалии мозга встречались чаще и были выявлены у семерых детей (каждого второго) 
вне зависимости от точки разрыва в хромосоме. У двоих новорожденных отсутствовало 
мозолистое тело, которое соединяет два полушария мозга; еще у двоих была 
диагностирована семилобарная голопрозэнцефалия, порок развития головного мозга, 
при котором два полушария разделены не полностью. У двоих детей наблюдалась 
гидроцефалия, характеризующаяся скоплением спинномозговой жидкости и требующая 
шунтирования; у одного ребенка описана атрофия лобной доли головного мозга, еще у 
одного – нарушение кровоснабжения мозга. У одного из детей было энцефалоцеле, при 
котором часть тканей мозга выступает наружу через отверстие в черепе. Считается, что 
чрезвычайно малых размеров голова и мозг являются типичными для детей, рожденных 
с делециями у конца хромосомы 13q, и они были обнаружены у четверых детей; однако 
размер головы у двоих детей (без гидроцефалии) приближались к верхней границе 
нормы. 
У мальчиков с делецией у конца 13q иногда возникают аномалии развития гениталий. 
Согласно сведениям из медицинской литературы, такие аномалии встречаются у трех из 
пяти мальчиков. Спектр аномалий довольно широк: от неопущения яичек при рождении 
до гениталий неопределенного типа. Однако ни у одного из четверых мальчиков, 
зарегистрированных в Unique, не было обнаружено аномалий развития гениталий, и, 
возможно, оценки частоты данного явления в медицинской литературе являются 
несколько предвзятыми. 
Атрезия ануса или стеноз заднего прохода встречаются у детей с утерей конца 
хромосомы 13q, и были отмечены у одного ребенка с делецией 13q32-34. У двоих 
других детей анальное отверстие было расположено необычайно близко к передней 
стороне тела. В данном случае у детей, зарегистрированных в Unique, также ничего 
подобного замечено не было.   
У детей с делецией 13q часто наблюдаются маленькие или отсутствующие большие 
пальцы, однако подобные аномалии замечены только в случаях, описанных в 
медицинской литературе: у одного ребенка с делецией 13q31-32 и у другого с делецией 
13q31.2-34. Детей, зарегистрированных в Unique, данная аномалия также не затронула. 
 

Развитие 
Потеря участков хромосом оказывает наиболее стойкий эффект на развитие ребенка. У 
всех детей были обнаружены задержки в развитии разной степени выраженности, хотя 
у одного ребенка-участника Unique с делецией 13q33.2-34, который начал ходить в 
возрасте 16 месяцев, задержка моторного развития была несущественной. Другие дети 
уже могли сидеть ко времени своего первого дня рождения и начинали ходить к началу 
дошкольного возраста, хотя это наблюдалось не во всех случаях. Четкой связи 
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между объемом потерянного генетического материала и моторным развитием не 
прослеживается, так как у двоих детей с чрезвычайно схожими между собой точками 
разрыва хромосомы показатели моторного развития находились на разных концах 
спектра. У пяти детей были обнаружены нарушения тонуса мышц, у четверых из них — 
вялость (мышечная гипотония). 
У детей также наблюдались задержки в обучении, и, хотя их масштаб сложно описать в 
точности, в основном они были довольно заметными. Развитие речи также было 
замедленным: дети начинали говорить отдельными словами только к периоду раннего 
обучения. Как минимум один ребенок с существенной задержкой речевого развития мог 
объяснить жестами, что ему нужно. 
У детей с делецией 13q обычно не наблюдается нарушений слуха, но у одного ребенка с 
потерей участка 13q31-33 было обнаружено нарушение слуха тяжелой степени с 
аномалиями развития улитки в обоих ушах; у другого — кондуктивная тугоухость, 
которая обычно является следствием повторного заражения ушной инфекцией у детей с 
хромосомными отклонениями или без таковых. 
У большинства детей было нормальное зрение, однако у троих наблюдались заметные 
нарушения зрения. Сетчатка обоих глаз одного из детей была деформирована, что 
привело к слепоте; у другого ребенка не наблюдалось структурных аномалий глаза, но 
мозг не воспринимал зрительную информацию. Третий ребенок родился с глазами 
небольшого размера и дефектом развития радужки (цветной части глаза). У каждого из 
этих детей была делеция, начинающаяся на участке 13q31.  
 

Кормление и пищеварение 
Некоторые дети рождаются с недобором веса, хотя это наблюдается не у всех. 
Большинство детей с хромосомными отклонениями испытывают трудности с питанием: 
многие семьи сообщали Unique о слабом сосательном рефлексе, низком аппетите и 
рефлюксе (обратном токе содержимого желудка в пищевод). Ограниченный прием 
пищи не привел к низкорослости, а показатели роста у всех детей значительно 
различались. 
Один мальчик с делецией 13q32.3-33.2 страдал от острых запоров, которые усилились с 
завершением грудного вскармливания. Медицинское обследование показало, что у 
ребенка была болезнь Гиршпрунга, заключающаяся в нарушении иннервации толстой 
кишки и приводящая к запорам.  
 

Поведение 
Данных о поведении недостаточно для того, чтобы сделать общие выводы, однако у 
одного ребенка был диагностирован аутизм, а у троих обнаружилась повышенная 
склонность к приступам гнева.  
(Carakushansky 1979; Emanuel 1979; Juberg 1984; Bottani 1991; Brown 1993; Bartsch 1996; 
U) 
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Поддержка и информация 

Номер в реестре благотворительных организаций 1110661 
Номер в реестре компаний Англии и Уэльса 5460413 

Группа поддержки семей с редкими хромосомными отклонениями 
The Stables, Station Road West, Oxted, Surrey RH8 9EE, United Kingdom 
Тел.: +44(0)1883 723356 
info@rarechromo.org I www.rarechromo.org 
  

Присоединитесь к сообществу Unique, чтобы получить дополнительную 
информацию, необходимую помощь и контактные данные семей с аналогичной 
проблемой. 
  

Unique — это благотворительная негосударственная организация. Финансовая 
поддержка осуществляется за счет грантов и пожертвований. Вы можете 
сделать пожертвование на нашем официальном сайте: 
http://www.rarechromo.org/donate  
Пожалуйста, помогите нам помочь вам! 

Группы в Facebook по 13-й хромосоме 
www.facebook.com/chromosome13 
www.facebook.com/groups/chromo13family 
а также 
www.chromosome13deletion.com 


