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Дистальная интерстициальная делеция хромосомы 
13q: делеция между участками 13q21-q34 
У людей с таким хромосомным отклонением отсутствует концевая 
(дистальная) часть длинного плеча одной из хромосом 13 пары. У людей 
только с одной точкой разрыва отсутствует концевая часть хромосомы 
(см. брошюру Unique «Делеция на конце хромосомы 13»). Если же в 
хромосоме есть несколько точек разрыва, концы на местах разрыва могут 
соединиться, пропуская при этом сегмент. В таком случае говорят об 
интерстициальной делеции.  
В этой брошюре собрана, известная на сегодняшний день, информация о 
людях с потерей  хромосомного материала  между участками 
13q21/13q22 и 13q32/13q34. В медицинской литературе отмечается, что у 
людей с делецией участка хромосомы между 13q22 и 13q32, проявления 
заболевания обычно менее выражены.  Задержка развития носит 
умеренный характер, и у них нет тяжелых пороков развития органов, 
отмечаются все же  небольшие особенности внешнего вида: низкое 
расположение ушных раковин, косоглазие (страбизм) или необычная 
форма больших пальцев на руке. Тем не менее, при делеции большего 
количества хромосомного материала у конца хромосомы клиническая 
картина может быть совсем иной (Brown 1993; Kotzot 1991; Onufer 1987; 
Peet 1987).   
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Медицинская литература помогает выявить отличительные  особенности людей с делецией 
13q, а данные, полученные в результате наблюдения в течение жизни позволяют  изучить 
развитие человека с делецией и прогнозировать возможные нарушения. Поэтому, помимо 
медицинской литературы, мы опирались на данные о 17 людях, зарегистрированных в 
организации Unique. Вся информация обновляется каждый год. У тринадцати человек в 
организации Unique наблюдается делеция большого участка хромосомы от 13q22 до 13q32. 
У четырех человек в Unique выявлена делеция меньшего размера, включающая участок 
13q22, но клинические проявления такие же, как и у остальных.  
В исследовании Unique принимают участие 10 девочек и 7 мальчиков. В 2004 году семь 
семей заполнили подробную анкету. 
 

Основные клинические особенности 
Клиническая картина может различаться. Перечисленные ниже клинические особенности 
не наблюдаются все одновременно. У некоторых детей есть лишь малое количество 
проявлений, другие могут иметь множество  особенностей. 

 Медленный рост в утробе матери и низкий  рост и вес при рождении  

 Маленькая голова  

 Задержка в развитии  

 Трудности в обучении (степень может различаться)  

 Гипотония – пониженный мышечный тонус  

 Дефекты пальцев на руках и ногах: отсутствующие или короткие большие пальцы на 
руках, сросшиеся пальцы на ногах; короткий, искривленный мизинец  

 

Другие характеристики  
Клинические особенности, перечисленные ниже, типичны для этого хромосомного 
заболевания, поэтому, когда вашего ребенка будут обследовать, врач сможет сразу 
выявить возможные проблемы. 

 Слух   

 Тазобедренные суставы  

 Нарушения развития головного мозга   

 Область промежности. Анальное отверстие, расположенное близко к гениталиям, или 
не обнаруживается. У мальчиков яички могут не опуститься в мошонку, гениталии могут 
быть недоразвитыми или промежуточного типа. Иногда мошонка может быть 
расположена над половым членом  

 Анатомическое строение и функция кишечника. Возможна  болезнь Гиршпрунга 
(заболевание, сопровождающееся тяжелым  запором)  

 Сердце: могут развиться как легкие, так и тяжелые заболевания  

 Глаза: зрительный нерв может быть недоразвит. Кроме того, может наблюдаться 
колобома радужки (дефект радужной оболочки, известной как «замочная скважина»)  

 Ротовая полость, в частности высокое небо  

 Скелет, в частности руки. Помимо отсутствия больших пальцев, характерно также 
сращивание пястных костей четвертого и пятого пальцев  

(Shanske 2001; Brown 1993; Lamont 1989; Tranebjaerg 1988; Carnevale 1984; Brondum Nielsen 
1981; Carukashansky 1979).  
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Внешность 

У людей с делецией 13q наблюдаются схожие черты лица. Эти признаки часто настолько 
невыраженные, что могут быть очевидными для врача, но не для родителей.  Схожие черты 
лица можно обнаружить, если сравнить фотографии двух человек с похожим 
хромосомными отклонениями. Характерным является разрез глаз, с опущенными 
наружными уголками, и увеличенным расстоянием между внутренними. Ушные раковины 
могут быть крупными, низкорасположенными, отклоненными назад. Переносица довольно 
широкая, а верхние зубы вашего ребенка могут выступать вперед, как только они начинают 
расти.  

Маленькая голова 

Как правило, у детей небольшая голова, но обычно она пропорциональна телу (Carnevale 
1984; Brown 1993).  Опыт Unique показывает, что размер головы может меняться и не 
соотносится с уровенем развития. Из семи семей, три сообщили о том, что окружность 
головы у их детей маленькая, а у четырех – голова нормального размера. В обеих группах у 
большинства детей была диагностирована делеция q22q32, но у одного ребенка с 
маленькой головой делеция участка q22, а у другого с нормальным размером головы – 
делеция q22q34. Одна семья (делеция q22q32) сообщила о резком  снижении роста 
окружности головы в первые шесть лет: при рождении окружность головы ребенка 
находилась на уровне  95 центиля – значение около верхней отметки на диаграмме; к 
одному году она опустилась ниже пятого центиля, а к шести годам она была ниже второго 
центиля – самый низкий показатель на диаграмме. У двоих взрослых с данной делецией, 
зарегистрированных в Unique, с малой окружностью головы отмечался высокий уровень 
функционирования, при этом у другого взрослого пациента с пропорциональным размером 
головы имеются  серьезные трудности в обучении. 

Задержка внутриутробного развмития и малый  рост и вес при рождении 

Как показывает опыт Unique и научные публикации, задержка внутриутробного развития и 
низкие массово-ростовые показатели при рождении являются характерными. (Carnevale 
1984). Вес младенцев среди участников Unique колеблется в пределах от 2 до 3 
килограммов. Но один ребенок с делецией 13q22q32 родился весом 3880 грамм (U). 
 

Задержка темпов роста и низкорослость 
Темп роста у большинства детей низкий, поэтому несмотря на стабильные прибавки в росте 
они отстают от возрастной нормы и окончательный рост взрослого не превышает 152 
сантиметров. Рост одного взрослого, зарегистрированного в организации Unique, – 137 
сантиметров. 
Тем не менее, опыт Unique показывает, что  некоторые дети все же достигают средних 
показателей окончательного роста. У детей, зарегистрированных в Unique, которые 
наблюдались у эндокринолога, не был выявлен дефицит гормона роста (U).  
Динамика роста девочки (делеция q22q32) показала постоянную разницу в 15 сантиметров 
между ее ростом и средним ростом девочки ее возраста: 64 см в 12 месяцев, 86 см в 4 года, 
1 м в 6 лет, 1,2 м в 10 лет, 1,45 м – окончательная остановка роста – в 14 лет. 
Данные сопоставимы со средним ростом на британской стандартной детской диаграмме 
роста: 101 см в 4 года, 1,15 м в 6 лет, 1,38 м в 10 лет и 1,59 м в 14 лет. 
Тем не менее, эта модель медленного, но устойчивого роста не является единой для всех 
членов Unique.Рост другой девочки при рождении находился на уровне 95 перцентиля. Но к 
году по показателям роста она переместилась в нижний коридор, 10 перцентиль. Весь 
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период детства она была маленькой, но в  период вытяжения в пубертате достигла роста 
168 см, вопреки прогнозам врачей. Другая девочка была среднего роста, но в возрасте 
около 7 лет у нее наступило преждевременное половое созревание, и она начала быстро 
расти. А еще одна девочка в первые два года росла очень медленно. Затем темп ее роста 
ускорился, хотя показатели все равно были ниже нормы, а к четырем годам темп роста 
нормализовался. К семи годам ее рост составлял 109 см.  
 

Трудности при кормлении и задержка в физическом развитии 
У многих детей с хромосомными отклонениями в начале возникают трудности при 
кормлении, и они медленно набирают вес. У них ослаблен 
сосательный рефлекс, а координация сосания и глотания 
нарушена. На практике это означает, что кормление грудью или из 
бутылочки может занимать до 2 часов, и малыши часто засыпают 
прямо во время кормления, не съев свою норму. Опыт Unique 
показывает, что, несмотря на то, что характер трудностей при 
кормлении одинаков, они различаются по степени тяжести. 
Большинство детей с умеренными нарушениями кормятся грудью 
достаточно успешно, хоть и медленно. У них у всех часто 
возникают трудности с набором веса, но им могут быть назначены 
высокоэнергетические, богатые витаминами добавки или смеси. 
Затем они могут переходить на твердую пищу, испытывая лишь 
незначительные трудности с новым типом питания.  
Дети с более серьезными отклонениями нуждаются в помощи при кормлении. Их кормят, 
используя либо назогастральную,  либо гастростомическую трубку, направляя пищу прямо в 
желудок. Данное вмешательство является временной мерой, пока малыш не наберется сил 
и не научится есть самостоятельно. В Unique 5 из 17 детей нуждались в гастростоме, а один 
– в постановке катетера в центральную вену для парентерального питания.  
При гастроэзофагеальном рефлюксе происходит заброс молока и желудочного сока из 
желудка в пищевод, что часто приводит к возникновению рвоты и риску развития 
аспирационной пневмонии. Правильного положения во время и после кормления и 
использования загустителей может быть достаточно, чтобы справиться с рефлюксом, а 
лекарственные препараты помогут понизить кислотность, являющуюся причиной боли в 
пищеводе. Однако 3 из 17 малышей в Unique нуждались в фундопликации – операции, при 
которой верхняя часть желудка оборачивается вокруг нижнего отдела пищевода и 
фиксируется швами. При этом отверстие в диафрагме, через которое проходит пищевод, 
сужается. 
У некоторых детей наблюдаются медицинские причины 
медленного набора веса. По наблюдениям Unique один ребенок 
значительно прибавил в весе после операции на сердце, другой – 
после удаления миндалин в 14 лет, а третий – после операции по 
устранению мальформации грудной клетки.  
Судя по всему, трудности с набором веса не связаны с 
количеством утерянного хромосомного материала. Исходя из 
опыта Unique, дети с небольшими делециями на участке 13q22 
сталкиваются с теми же проблемами, что и малыши с гораздо 
большими потерями на участке 13q22 - 13q32 (U).  
 

 

 Мия всегда очень         

мало ела, она 

пробовала все, что ей 

давали, но съедала 

немного. 

 В 26 лет Мия была 

ростом 145 см и весила 

52 кг.  

 Кэрри была 
маленькой и очень 
худой для своего 
возраста. Но в 10 лет, 
после коррекции 
деформации грудной 
клетки, ее здоровье 
улучшилось, и она 
прибавила в весе. 
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Запор 
Исследования показали, что у некоторых детей с полной или частичной потерей 
хромосомного материала на участке 13q22 наблюдается болезнь Гиршпрунга, при которой 
отсутствуют нервные клетки, в норме контролирующие перестальтику (Shanske 2001; 
Bottani 1991). Болезнь Гиршпрунга характеризуется тяжелыми запорами, при которых 
необходимы промывания кишечника или операция по наложению временной стомы, через 
которую будет происходить опорожнение кишечника, не затрагивая пораженный участок. 
Позднее малышу будет назначена операция по удалению пораженного участка и 
соединению здоровой части кишечника с анальным отверстием.  
В Unique у 4 из 17 семей имеются жалобы на тяжелые или хронические запоры, но ни у кого 
не была диагностирована болезнь Гиршпрунга и хирургическое вмешательство не 
требовалось (U).  
 

Сидение, первые шаги и дальнейшее развитие 
Как правило, малыши, пусть и с отставанием, но все же 
проходят основные этапы своего развития. Дети, 
зарегистрированные в Unique, начинают сидеть в самом 
разном возрасте – с 6 месяцев (самый ранний срок) и до 24 
месяцев (самый поздний). Ползать дети обычно начинают с 8 
месяцев до 3 лет, а ходить – с 15 месяцев до 3,5 лет. Как 
правило, когда дети встают на ноги, отмечаются сложности с 
координацией и равновесием, но, тем не менее, они 
медленно, но верно делают успехи. Проблемы с равновесием 
влияют на способность ездить на велосипеде и кататься на 
лошади. 

Несмотря на небольшое количество наблюдений Unique, 
можно предположить, что наиболее характерные признаки 
задержки будут проявляться у детей с потерей именно 
небольшого количества хромосомного материала на участке 
13q22, чем при потере материала на более крупном участке. 
Навыки крупной моторики – сидение, стояние, ходьба – могут 
развиваться медленнее, как у малышей с делецией на 
участках 13q22-13q32, но навыки мелкой моторики (ловкость) 
могут развиваться быстрее.    

Гипотония –  снижение мышечного тонуса, довольно 

частое, но не обязательное проявление в период 
новорожденности и раннего детства. Одна семья утверждала, 
что у их ребенка гипотония никогда не наблюдалась, а другие 
четыре семьи не считали это серьезной проблемой. 
Безусловно, у одних детей данная проблема более выражена, 
чем у других. У новорожденного гипотония может 
проявляться настолько ярко, что будет считаться первым 
признаком серьезного нарушения, однако две семьи 
сообщали, что сталкивались с данной проблемой только в 

младенчестве. Одной девочке, зарегистрированной в Unique, в 3 года требовались 
подушки, чтобы опираться на них, когда она сидела, а двум другим детям – поддержка 
лодыжек, чтобы стоять.   
 

 В 6 лет Хейли умела 
прыгать на батуте, 
бегать, плавать (очень 
хорошо), лазать и 
кататься на лошади, 
однако у нее все еще 
есть некоторые 
проблемы с 
координацией. 

 

 В 6 лет Кэрри научилась 
ездить на трехколесном 
велосипеде с ножными 
петлями, но из-за 
плохого равновесия 
научиться кататься на 
двухколесном она так и 
не смогла. 

 

 Из-за проблем с 
равновесием, Мие 
потребовалось очень 
много времени, чтобы 
научиться ездить на 
велосипеде; но она 
любила кататься на 
лошадях, что помогало 
ей держать равновесие. 
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Обучение 
Согласно медицинской литературе и опыту Unique, у детей с делецией 13q21-q34 
возникают некоторые трудности в обучении. Однако их степень может существенно 
различаться. У людей, зарегистрированных в Unique, степень трудностей в обучении 
варьируется от умеренной до тяжелой. У ребенка с делецией q22q32 наблюдается легкая 
степень задержки умственного развития. А у другого ребенка с делецией q22q34 возникают 
более серьезные проблемы.  

 Хейли ходит в обычную школу со специальной поддержкой. В 3 года она начала 
рисовать и теперь с удовольствием рисует людей, поезда и своих воображаемых друзей. 
Кроме того, к 3 годам она научилась читать и теперь читает комиксы и газеты, отдавая 
предпочтения больше фактам, чем вымыслам. Она пишет неаккуратно, большими 
буквами, а ее знания по математике соответствуют первому уровню британской учебной 
программы (соответственно возрасту). Ее родители говорят, что у девочки невероятная 
память, а ее целеустремленность и любопытство помогают ей по максимуму 
использовать свои способности. Степень задержки умственного развития у нее считается 
незначительной – 6 лет. 

 Джо знает дорожные знаки и общепринятые обозначения и может написать свое имя с 

помощью взрослого. Ему нравится читать комиксы, он умело пользуется мышкой и 
любит слушать аудиокниги на своем компьютере. Особенно легко и быстро он 
разбирается с тем, что нужно ему для развлечений. Он узнает свой дом и помнит 
знакомые места. У Джо глубокая степень задержки умственного развития – 22 года.  

 Кэрри начала читать в 9 лет, но при этом у нее возникали определенные трудности со 
зрительным восприятием. Писала она всегда с трудом, и до сих пор ей требуется много 
времени, чтобы что-то написать. Но в 10 лет она научилась пользоваться компьютером и 
стала использовать клавиатуру. Кэрри прекрасно запоминает все, что связано с 
предметом ее увлечений – по большей части это фильмы. Во время учебы в школе ее 
оценки по английскому были выше, чем по математике, а речевые навыки развиты 
намного лучше, чем навыки письма. В средней школе она училась в специальном классе, 
а к сверстникам присоединялась только во время занятий в библиотеке, уроков ИЗО и 
иногда занятий физкультурой. Показатель ее интеллекта составляет 70 баллов, а степень 
трудностей в обучении оценивается как умеренная – 23 года. 

 Мия начала читать в возрасте 7 лет, и сейчас, будучи взрослой, читает все, что считает 
необходимым. 5 лет она училась в школе им. Рудольфа Штайнера и писать начала 
раньше, чем читать. И даже сейчас, несмотря на то, что ее произношение не идеально, 
она без труда набирает текстовые сообщения. У нее хорошая долговременная память, а 
для заполнения пробелов кратковременной памяти она использует ежедневник. Слабые 
места Мии – математика и финансы, но английским языком она владеет так же хорошо, 
как и своим родным датским. Из школы им. Рудольфа Штайнера она перешла в местную 
общеобразовательную, где проучилась 2 года. Потом еще 2 года Мия проходила 
специальное обучение, прежде чем поступить в школу-пансион, где в течение 18 
месяцев она обучалась навыкам ведения домашнего хозяйства (готовке, уборке, стирке). 
Трудности в обучении у Мии оцениваются как умеренные – 26 лет. 
О жизни Мии можно почитать на страницах 13-15.  

 

Речь и язык 
Почти у всех детей-членов Unique наблюдалась задержка развития речи, но многие, 
повзрослев, развили речевые навыки, а некоторые даже могут полноценно общаться. У 
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некоторых детей проблемы со слухом, поэтому многие до того, как начать говорить, 
общаются на языке жестов. Обычно дети произносят первые слова в возрасте 4-5 лет, но 
некоторые не разговаривают вплоть до 8 лет. Двое из 15 детей не разговаривали в 9 лет, и 
1 ребенок мог говорить, но нечетко. Один из детей в возрасте 5 лет с небольшой делецией 
участка 13q22 все понимал в соответствии с возрастом, но речь представлена лишь 
отдельными словами.  

 Речь развивалась медленно, поэтому для ускорения процесса коммуникации был 
необходим язык жестов. Установление зрительного контакта заняло некоторое время. 

 Речь была непонятной, а некоторые звуки произносились неправильно. У этого ребенка 
тугоухость. 

 Когда она была маленькой, то при разговоре ее дыхание сбивалось, и, утомившись, она 

использовала жесты. 

 И хотя она употребляла длинные и сложные предложения и говорила четко, она не 
понимала шутки или какие-либо высказывания, в которых был скрытый смысл.  

 

Проблемы со здоровьем 
Согласно медицинским исследованиям у большинства людей с интерстициальной 
делецией хромосомы 13q, в которую входят хромосомы между участками q22 и q32, нет 
серьезных проблем со здоровьем, что подтверждает опыт Unique (Brown 1993; Unique). 
Самые распространенные проблемы со здоровьем, которые испытывали члены Unique, – 
это нарушение дыхания (5/17), проблемы с почками и мочевыводящими путями (4/17), 
вывих или подвывих бедра и избыточная подвижность в других суставах (3/17), 
деформация стоп или косолапость (3/17), сколиоз (3/17), преждевременное половое 
созревание (3/17).  

 Нарушение дыхания  
Младенцы страдали множеством заболеваний дыхательных путей, включая частые 
инфекции, которые были вызваны, или же часто усугублялись аспирацией молока. Двое 
младенцев нуждались в трахеостомии – введение трубки в дыхательное горло для 
осуществления свободного продвижения воздуха и кислорода. Одна девочка родилась с 
воронкообразной деформацией грудной клетки. Такое сильное искривление не позволяло 
легким расти и полноценно расправляться. До 10 лет, пока деформация грудной клетки не 
была исправлена, она страдала от частых респираторных инфекций. И на сегодняшний день 
ее легкие все еще маленького размера, поэтому во время ходьбы возникает одышка. Как 
только у детей улучшается координация глотания, риск попадания молока в дыхательные 
пути снижается, и развитие аспирационной пневмонии маловероятно. Единственным 
членом Unique,сформировавшим  хроническое заболевание дыхательной системы к 
подростковому возрасту, была девочка с воронкообразной деформацией грудной клетки . 

 Проблемы с почками и мочевыделительной системой  
Четверо малышей родились с патологией почек, либо были подвержены частым 
инфекциям мочевых путей. У одного ребенка один мочеточник был неправильно 
расположен, у другого нарушен отток. Другой ребенок родился с одной почкой, а еще один 
с 3 лет страдал частыми мочевыми инфекциями, которые, однако, не приводили к 
серьезным последствиям. 

 Вывих бедра и гипермобильность суставов  
Три девочки, зарегистрированные в Unique, родились с вывихом бедра. Двум из них нужна 
была операция, но в настоящий момент нарушения движения в суставах нет. Девочка, 
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которой в младенчестве не понадобилась операция, на данный момент уже взрослая и 
испытывает достаточно сильную боль в связи с гипермобильностью суставов.  

 Косолапость и другая деформация стоп  
У трех малышей с рождения были деформированы стопы, но ни одному из них не 
понадобилась операция.  

 Сколиоз   
У трех девочек наблюдалось искривление позвоночника, у двух из них в легкой форме, 
которое удалось скорректировать с помощью физической терапии и упражнений. Сколиоз у 
третьей девочки развился в результате аномалии строения двух позвонков, поэтому она 
носит корсет, чтобы уменьшить искривление, и ей может понадобиться операция. 

 Преждевременное половое созревание  
В то время как половое созревание происходило своевременно у трех взрослых, у трех 
младших девочек были признаки преждевременного полового развития. У одной в 
возрасте 7 месяцев началось оволосение, а у другой уже к 7 годам появились все признаки 
начала полового созревания, и для прекращения выработки эстрогена яичниками ребенку 
прописали лекарственные препараты.  
 Аногенитальные аномалии  
По данным двух семей из 7 опрошенных, смещение ануса, т.е. слишком близкое 
расположение анального отверстия к половым органам, является характерной 
особенностью данной хромосомной делеции (Brown 1993).  
Аномалии половых органов, характерные для этого типа делеции, были зафиксированы 
лишь у одного ребенка в Unique: удвоение  влагалища (Gershoni-Baruch 1996).   

 Заболевания сердца  
Заболеванием сердца страдал лишь один человек, зарегистрированный в Unique. Согласно 
данным медицинских исследований, заболевания сердца наблюдались у малого 
количества детей. Такие заболевания включают в себя тетраду Фалло с делецией локуса 
13q21.2q32, открытый артериальный проток и дефект межпредсердной перегородки с 
делецией локуса 13q22q34. Тетрада Фалло представляет собой сложный порок сердца, при 
котором количество крови, поступающее в легкие, сокращается и кровь, обедненная 
кислородом, поступает в аорту, вследствие чего кожа ребенка приобретает голубой 
оттенок. Открытый артериальный проток – проток в сердце, который является частью 
структуры сердца у эмбриона. Проток может закрыться самостоятельно со временем, либо  
хирургическим путем. ДМПП (дефект межпредсердной перегородки) – это отверстие 
между верхними камерами сердца (Brown 1993). 
 

Ниже перечислены проблемы со здоровьем, которые упоминаются в медицинской 
литературе, но не зафиксированы у членов Unique: 
аномалии развития кишечника, такие как сужение кишки и мальротация кишечника (Khong, 
1994; Brown 1993); 
пороки развития головного мозга (Towfighi 1987); 
нарушения сегментации легких (Brown 1993); 
дефекты нервной трубки (Luo 2000); 
добавочная селезенка (Khong 1994); 
сращивание позвонков, паховая грыжа, судорожный синдром (Lamont 1989) 
 

Слух  
Нарушение слуха может быть серьезным поводом для беспокойства, а также стать 
причиной задержки развития речи. У 7 из 15 детей, зарегистрированных в Unique, 
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наблюдается стойкое снижение слуха одностороннее либо двустороннее. Еще у 3 выявлено 
непостоянное снижение слуха, вызванное серными пробками или частыми инфекциями 
среднего уха. Один из родителей отметил, что поскольку его дочь – очень спокойный 
ребенок, она не плакала при отитах. Ей потребовалось три операции по восстановлению 
барабанной перепонки. Один ребенок учился в школе для слабослышащих (U). В 
медицинской литературе подробно описывается симптом нарушения слуха, и его 
появление связано с отсутствием генов, необходимых для нормального развития 
внутреннего уха (Shanske 2001; Van Camp 1995; Roland 1989).  

Зрение 
У большого количества детей, зарегистрированных в Unique, серьезные нарушения зрения. 
У троих детей колобома – частичный дефект структуры глаза, ведущий к нарушению 
зрения. У четвертого ребенка дефект, радужки, чтобы сохранить зрение, ему потребовалась 
операция. Еще у троих косоглазие (страбизм) в достаточно тяжелой степени, что требует 
хирургического вмешательства. В медицинской литературе колобома радужки, как и 
недоразвитие зрительного нерва, также ассоциированы с делецией 13q22q32. Существует 
предположение что это связано с тем, что ген или гены, отвечающие за нормальное 
развитие глаза, делетированы (Shanske 2001; Khong 1994; Nichols 1979).  

Поведение 
Опыт Unique показывает, что дети, как правило, счастливы и добродушны, и некоторые 
такими же и остаются с возрастом. Тем не менее, у большого количества детей поведение 
меняется, что представляет сложности для родителей и требует рекомендаций экспертов. 
Дети могут кусать себя или проявлять агрессию в случае срыва или как способ защиты: они 
могут кусаться, драться, дергать за волосы. Два ребенка, зарегистрированные в Unique, 
гиперактивны, а один взрослый проходит пробный курс лечения (метилфенидат – Риталин) 
с переменным успехом. У четырех участников расстройство аутистического спектра, хотя 
только одному взрослому поставили официальный диагноз расстройства аутистического 
спектра. Его мама дает мудрые советы другим родителям: Признаки аутизма уменьшаются, 
если следовать некоторым правилам, которые мы разработали для себя: четкий, 
последовательный, строгий подход к ребенку; ребенка необходимо хвалить, если он ведет 
себя хорошо. Одному взрослому, помимо аутизма, поставили диагноз обсессивно-
компульсивного расстройства и нарушение настроения (U). 
В медицинской литературе очень мало информации о поведении. Между тем у мальчика с 
небольшой делецией между участками 13q32 и 13q33 отмечаются аутизм и агрессия, как к 
себе, так и к другим людям (Bottani 1991).  

Сон  
Большинство родителей утверждают, что их дети хорошо спят, но есть исключения. Раннее 
пробуждение и ночное бодрствование можно контролировать только при помощи 
лекарств, две семьи сообщают о том, что, по их мнению, это  нарушает работу 
биологических часов их детей. Мама одной взрослой участницы организации сообщает, что 
у ее дочери продолжительный (36-часовой) суточный (циркадный) ритм, и это 
подтверждают результаты исследования сна (U).  

Самостоятельность? 
Из трех человек с хромосомным отклонением в возрасте от 22 до 25 лет, 
зарегистрированных в Unique, один жил со своей мамой, второй – самостоятельно в 
собственной квартире, а третий – в групповом доме под круглосуточным присмотром 
опекуна. Один из них посещал учебные семинары в сфере искусства и информатики, а 
другой работал полный рабочий день, обучаясь на помощника шеф-повара. Ни один из них 
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не водит машину, но двое самостоятельно пользуются общественным транспортом. Им 
всем оказывали помощь в области финансов.  
Девушка, живущая с родителями, проводила время с семьей, ела, спала и смотрела 
телевизор. Участник, живущий в групповом доме, в свободное время пользовался 
компьютером и катался на велосипеде. Ему нравилось радовать своих опекунов, и он 
радовался, когда у его соседей все в порядке. У девушки, живущей в своей квартире, была 
обычная жизнь – дважды в неделю она посещала фитнес-клуб, увлекалась вышиванием 
крестиком и просмотром телевизора. В прошлом у нее был молодой человек, за которого 
она хотела выйти замуж, но она еще не уверена, хочет ли иметь детей. 

В чем особенность детей с этим хромосомным отклонением? 
Вот, что говорят родители: 

 У Хейли невероятная память, и она очень хорошо читает. В ее школе все постоянно 

удивляются. Она читает намного лучше своих сверстников – Хейли, 6 лет 

 Джо помог нам понять «особое» поведение. Его беспристрастное участие в нашей жизни 
было особенным – Джо, 22 года 

 Кэрри может быть очень нежной и артистичной – Кэрри, 23 года 

 Мы радуемся за Мию каждый раз, когда у нее получается что-то новое, и мы всегда 
стараемся жить как «обычная» семья. Она такая милая, что люди к ней легко 
привязываются, и она точно знает, что сказать и что сделать, чтобы они сделали так, как 
хочет она. Она знает, что она не такая как все, но готова постоять за себя и сейчас у нее все 
хорошо – Мия, 26 лет 
 

Полезно ли знать о точном месте разрыва в хромосоме? 
Точное определение точки разрыва в хромосоме позволяет определить наличие или 
отсутствие важных генов. Но насколько это может помочь – не ясно. Тем не менее, на 
некоторых участках 13q, как известно, находятся гены конкретных заболеваний.  

13q22.1q22.3 Ген (ген рецептора эндотелина B типа – EDNRB), связанный с болезнью 

Гиршпрунга, находится в сегменте 13q22 (Shanske 2001; Sparkes 1984; Lamont 1989; Kiss & 
Osztovics 1989). Болезнь Гиршпрунга также связана с делецией 13q33 (Bottani 1991).  
Соседние гены, отвечающие за нормальное 
развитие внутреннего уха и глаза, могут 
находиться в сегменте 13q22 (Shanske 2001). 

13q32 Между участками D13S136 и D13S147 

выявлена небольшая критическая область 
размером около 1Мб (Brown, 1995, 1998). 
Характерные пороки развития: дефекты первого 
пальца руки и/или стопы и различные 
аногенитальные нарушения.  
Делеция одной копии гена ZIC2 в критической 
области, вызывает голопроэнцефалию, что 
приводит к неполному разделению головного 
мозга на два полушария. Характерны пороки 
развития глаз, носа и верхней губы . 
(Carukashansky 1979; Juberg 1984; Brown, 1993, 

 Ему нравятся все виды транспорта! – 
делеция 13q22q34  
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1995, 1998; Kuhnle 2000).   

13q33.2 и 13q34 Есть данные, что существует критический регион для пороков развития 

нервной трубки (Luo 2000). 
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У Мии делеция между участками 13q22 и 13q32. В 2004 году, в возрасте 
26 лет, она написала рассказ о своей жизни для информационной 
брошюры Unique. Вот он.  
 

Один день из моей жизни 

автор: Мия Джоансен, Дания 

Меня зовут Мия, мне 26 лет, а в феврале 2004 года я отметила первый год 
проживания в своей собственной квартире. Я живу в том же городе, в 
котором я и родилась, всего в 30 минутах ходьбы от дома моих родителей. 
Но я живу в центре города, там, где находятся все магазины. А еще рядом 
есть железнодорожная станция. Это очень удобно, особенно по утрам: у меня 
нет проблем с тем, чтобы доехать до работы. У меня дома есть уютная кухня, 
ванная комната, спальня, столовая, гостиная и балкон – квартира совершенно 
новая, и все было готово к переезду еще в прошлом году. Я с первого дня 
полюбила свою квартиру, и мои родители даже иногда обижаются, что я не 
часто бываю у них. 
Для начала я расскажу вам о понедельнике. Будильник звонит в 6 утра, и я 
сразу иду на кухню, чтобы поставить чайник. Затем я иду в ванную и быстро 
принимаю душ. После душа я накрываю на стол, готовлю тосты или хлопья с 
молоком. По утрам я слушаю радио, так как там всегда сообщают о всех 
задержках или отменах поездов. Если поезд не идет, я могу поехать на работу 
на автобусе. У меня уходит примерно час, чтобы собраться на работу. Я чищу 
зубы после завтрака, потому что ненавижу, когда вкус зубной пасты 
перебивает вкус чая. 
Я работаю помощницей повара в кафе. Оно находится посреди леса – это 
уютное старое здание с соломенной крышей. Раньше это была старая 
водяная мельница. В нашем кафе используются только экологическое сырье, 
и все, что мы продаем, сделано тут же – нет никаких полуфабрикатов! Я 
работаю здесь уже два года и выполняла самую разную работу. Я работала с 
выпечкой, овощами, мясом, рыбой, а также работала уборщицей. Сейчас я 
работаю с клиентами. Мне очень нравится этим заниматься, но мне нужно, 
чтобы кто-то помогал мне с кассой, чтобы я не ошиблась, когда даю сдачу. Я 
думаю, что уже готова работать на «настоящей» работе, и я очень надеюсь, 
что найду что-нибудь поближе к дому, потому что я сильно устаю, когда 
прихожу домой вечером. 
А еще, в понедельник я снимаю нужную мне сумму денег и иду в магазин. 
Мои родители помогли мне заключить договор с банком: теперь каждую 
неделю на мою карту перечисляется определенная сумма, чтобы я случайно 
не потратила больше. Если мне нужно больше денег, или я записана к 
стоматологу или к парикмахеру, я говорю родителям, а они сообщают банку, 
чтобы мне перевели больше денег. Все это для того, чтобы я не тратила 
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деньги на «ненужные» вещи, и это работает! В этом году я сэкономила 
достаточно, еще немного и я смогу купить компьютер. Все мои счета (плата за 
квартиру, электричество, кабельное телевидение, телефон) оплачиваются с 
другого счета, который у меня есть в банке.  
Каждый второй понедельник я хожу к физическому терапевту, потому что у 
меня проблемы со спиной. Для моей конфирмации мама сшила мне платье, 
тогда мы узнали, что у меня неровная спина. У меня сколиоз, и, если я буду 
проходить эти процедуры, то операция мне не понадобится. Слава Богу! Ведь 
у меня и так было достаточно операций из-за проблем со слухом.  На самом 
деле всего несколько! 
Я возвращаюсь домой примерно в 17:30 и готовлю ужин. Если я уже 
пообедала, то на ужин я съедаю пару бутербродов. Но обычно я готовлю себе 
что-нибудь вкусное. Иногда, прежде чем сесть посмотреть телевизор, мне 
нужно запустить стиральную машину. Вторник – это день, когда ко мне 
приходит мой социальный работник и помогает мне с моими письмами, 
уборкой или с чем-нибудь еще. Иногда мне нужно потратить целый час, 
чтобы мой дом выглядел хорошо. Не то чтобы я не любила убираться – но 
уборка не на первом месте в списке моих дел! 
В прошлый понедельник я была дома одна, но иногда я приглашаю к себе 
одного из своих коллег, мы вместе готовим и веселимся. Иногда мы берем 
фильмы на прокат, играем в какую-нибудь игру или просто болтаем.  
Я стараюсь ложиться спать около 22:30, чтобы утром быть готовой к работе. 

Я всегда очень занята, но это МОЯ жизнь, и я люблю ее! 
С наилучшими пожеланиями,      
Мия 
 

Два года спустя, когда Мие было 28 лет, ее мама предоставила 
обновленную информацию для этой брошюры. 
Мия получила образование и «грин карту»: теперь она может работать с едой 
и знает все нормы гигиены при работе на кухне.  Сейчас она работает в 
столовой в местной школе. Она работает неполный рабочий день, чтобы у 
нее было свободное время на себя и на домашние хлопоты. 
Этим летом она поедет на музыкальный фестиваль и будет работать там 
неделю: она будет готовить и убирать. Она уже три раза ездила туда со 
школьными друзьями. Они работают там как волонтеры. Она проведет там 
половину своего летнего отпуска, а затем она поедет во Францию на две 
недели, где проведет время с семьей и друзьями. 
Мия прекрасно справляется со всем сама и живет самостоятельно. 
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Unique предоставляет ссылки на форумы и сайты других организаций, где вы также можете найти интересующую вас 
информацию. Это не означает, что мы одобряем их содержание или несем какую-либо ответственность за него. 
Данная брошюра не может заменить профессиональную медицинскую консультацию. По всем вопросам, 
касающимся здоровья, генетических отклонений и их лечения, семьям необходимо проконсультироваться у 
специалиста. В генетике информация меняется очень быстро, и если на момент публикации этой брошюры 
представленная информация является самой передовой, то позже некоторые факты могут измениться. Unique 
старается быть в курсе последних изменений и, по мере необходимости, пересматривает опубликованные брошюры. 
Брошюра составлена организацией Unique, и вся информация проверена Дороти Уорнбертон, профессором 
клинической генетики и развития в Колумбийском университете города Нью-Йорк (США) и главным медицинским 
консультантом Unique, профессором Май Хультен, профессором репродуктивной генетики университета Уорвик, 
Великобритания, 2006 год.  Copyright © Unique 2006 
 
Перевод этой брошюры выполнен участниками «Волонтерского переводческого агентства», студентами-волонтерами 
Института международных связей, г. Екатеринбург, Россия. Медицинская редакция осуществлена врачом-педиатром, 
врачом-генетиком Новоселовой Ольгой Григорьевной, заведующей Специализированным медико-генетическим 
центром Детской Городской Клинической Больницы №13 им. Н.Ф.Филатова, г. Москва, Россия.Русский перевод 2018 
(Ekaterina Vekshina/CA)  Copyright   ©  Unique 2018        
 

Chromosome 13 Facebook groups 
www.facebook.com/chromosome13 
www.facebook.com/groups/chromo13family 
и 
www.chromosome13deletion.com 

Поддержка и информация 

Группа поддержки семей с редкими хромосомными отклонениями, 
The Stables, Station Road West, Oxted, Surrey RH8 9EE, United Kingdom 
Тел./факс: +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. Если у вас есть такая 
возможность, пожалуйста, сделайте пожертвование на нашем сайте: 
www.rarechromo.org Пожалуйста, помогите нам помочь вам! 
  

Группа поддержки семей с редкими хромосомными отклонениями. Номер в реестре благотворительных организаций 
1110661 
Номер в реестре компаний Англии и Уэльса 5460413 


