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Делеции 14q12  
Делеция 14-ой хромосомы — это хромосомная перестройка, при которой 
наблюдается потеря или отсутствие участка данной хромосомы. Если утерянный 
материал содержал важные гены, то у человека может возникнуть задержка в 
развитии, трудности в обучении и проблемы со здоровьем. Недавно было 
определено, что в развитии симптомов 14q12 делеции основную роль играет ген 
FOXG1, в связи с чем было предложено выделить отдельный FOXG1-синдром. 
Этот синдром имеет некоторые сходства с синдромом Ретта (Florian 2011; Kortüm 
2011; Allou 2012; Ellaway 2013). 
 

У людей с делециями 14q12 часто наблюдается схожий набор отклонений, 
проявления которых могут варьироваться. Причина этого еще до конца не 
изучена: степень выраженности симптомов во многом зависит от вовлеченности 
конкретных генов в отсутствующем участке хромосомы (Bisgaard 2006; Papa 2008; 
Florian 2011; Kortüm 2011; Torgyekes 2011; Allou 2012; Fonseca 2012; Santen 2012; 
Ellaway 2013; Perche 2013; Unique).  
 

Гены и хромосомы 
Наш организм состоит из миллиардов клеток. Почти все клетки человека содержат 
ядро, внутри которого находятся хромосомы. Хромосомы ­состоят из ДНК и несут 
в себе генетическую информацию (гены). Гены являются своего рода набором 
инструкций, которые определяют, как будет расти, развиваться и 
функционировать организм. 
 

В норме хромосомы располагаются парами. Существует 44 
хромосомы, называемые аутосомами, которые объединены в 22 
пары и пронумерованы от 1 до 22, от условно большей по размеру 
к меньшей. В дополнение к ним, имеется две половых хромосомы: 
X и Y. Таким образом, человеческая клетка имеет 46 хромосом: 23 
хромосомы, унаследованные от мамы, 23 – от папы. Девочки 
имеют две X хромосомы (XX), мальчики – одну X и одну Y (XY). 
 

Каждая хромосома имеет короткое (р) плечо (от французского petit, 
"малый") и длинное (q) плечо (см. схему). При 14q делеции 
происходит утрата генетического материала с длинного плеча 
одной из 14-х хромосом. Другая 14-я хромосома, как правило, 
остается неповрежденной. На коротком плече 14-ой хромосомы нет 
уникальных генов, поэтому потеря генетического материала с этого 
плеча, как правило, не оказывает пагубного влияния на организм. 
 

Хромосомы нельзя увидеть невооруженным глазом, но, если они 
окрашены и увеличены под микроскопом, можно заметить, что 
каждая из них имеет характерный рисунок из светлых и темных 
поперечных полос. Полосы нумеруются от участка соединения 
длинного плеча с коротким. При делеции 14q12 в ДНК на длинном 
плече 14-й хромосомы отсутствует полоса (бэнд) под номером 
двенадцать.  
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Количество утерянного генетического материала может быть разным. Если утерян 
достаточно большой участок хромосомы, то его можно увидеть при увеличении 
под микроскопом. Такую потерю генетического материала называют делецией. 
Иногда утерянный участок настолько мал, что его можно выявить лишь с 
помощью современных высокотехнологичных тестов, таких как сравнительная 
геномная гибридизация на микрочипах (array CGH) или флуоресцентная 
гибридизация in situ (метод FISH). Такой вариант называют микроделецией.  
 

В каждой хромосоме насчитываются миллиарды пар оснований. Пары оснований 
— это химические соединения в ДНК, которые формируют концы «ступеней» в ее 
структуре, напоминающей перекрученную лестницу. Метод сравнительной 
геномной гибридизации (array CGH) может показать, какие пары оснований и гены 
отсутствуют. 
 

Ваш генетик расскажет больше об утерянном хромосомном материале и 
вовлеченных генах. Результаты генетического анализа вашего ребенка покажут, 
какая часть хромосомы отсутствует. 
 

Делеция может быть в пределах участка 14q12 или даже больше, затрагивая 
соседние участки. 

Ген 

Хромосома 

Клетка 

Пары 
оснований 

Источники и ссылки 
Информация, представленная в данной брошюре, частично взята из 
опубликованных медицинских источников. Для удобства поиска оригинальных 
статей или их аннотаций на сайте PubMed указаны имя автора и год публикации
(www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed). При необходимости вы можете ознакомиться с 
аннотациями и статьями на сайте группы Unique. При создании брошюры 
использовалась база данных группы Unique. После переиздания данной брошюры 
в 2016 году, в группе Unique участвовали 179 человек с делецией 14q, у 16 из 
которых была обнаружена делеция затрагивающая участок 14q12, но не другие 
хромосомы. У 7 из этих 16 человек выявлена делеция только в пределах участка 
14q12, а у 9 человек наблюдается более обширная делеция, с вовлечением 
участков 14q11.2, 14q13 или 14q21. 
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Результаты анализа 
Результаты генетического анализа вашего ребенка могут выглядеть следующим 
образом: 
 

del 14q12 pat  
Этот результат показывает, что утраченный материал находился в 12-ом бэнде 
длинного плеча (q) 14-ой хромосомы (см. диаграмму на стр. 2). 
«pat» указывает на то, что делеция была унаследована от отца; «mat» — делеция 
унаследована от матери. 
 

46,XX,del(14)(q12q13.1)  
Такой результат показывает, что был обнаружен стандартный набор хромосом 
[46]. В их число входят две X-хромосомы, из чего можно сделать вывод, что 
анализ сдавала девочка или женщина. «del(14)» означает, что делеция произошла в 
14-ой хромосоме. (q12q13.1) указывает на начало и конец участка хромосомы, в 
котором был утерян материал. В данном случае материал ДНК отсутствует, 
начиная с разрыва в бэнде q12 и заканчивается в области q13.1 (см. схему на стр. 
2). 
 

46,XY.ish del(14)(q12)de novo  
Этот результат показывает, что был обнаружен стандартный набор хромосом [46], 
в их числе одна X и одна Y хромосома, следовательно, анализ сдавал мальчик или 
мужчина. Анализ был проведен с применением метода FISH [.ish] и показал, что 
ДНК отсутствует в 14-ой хромосоме [del(14)]. Утерянный материал находился в 
участке q12 . «de novo » означает, что такое изменение хромосомы [de novo] не 
было унаследовано ни от матери, ни от отца. «de novo» зачастую сокращается до 
dn. 
 

arr[hg18] 14q12(27316236-32683942)x1  
arr Анализ был проведен методом сравнительной геномной гибридизации на 
микрочипах (array CGH). 
[hg18] Геном человека, версия сборки 18. Это контрольная последовательность 
ДНК, относительно которой нумеруются пары оснований. По мере изучения 
генома человека версии обновляются, и номера пар оснований могут меняться. 
Последняя сборка имеет номер 38 (hg38). 
14q12 Затронута 14-я хромосома, делеция произошла на участке q12.  
(27316236-32683942) Пары оснований c 27316236 по 32683942 отсутствуют. 
Вычитая первое число из второго, получаем 5 367 706 (5,37 Мб). Это число 
отсутствующих пар оснований.  
x1 означает, что на этом участке присутствует только одна копия пар 
оснований вместо двух ожидаемых.  
 

Чтобы узнать, что ожидать в будущем, можно сравнить результаты генетического 
анализа вашего ребенка с другими результатами, которые были освещены в 
медицинской литературе или хранятся в базе данных Unique. Однако между 
вашим ребенком и другими людьми со схожими делециями все равно будут 
различия, зачастую довольно ярко выраженные. Очень важно учитывать 
индивидуальность вашего ребенка и не зацикливаться на сравнении с другими 
людьми с такими же результатами. В конце концов, мы все уникальны. 
 

Почему так произошло? 
Анализ крови для проверки хромосом обоих родителей позволяет выяснить, 
почему произошла делеция хромосомы 14q12. Ребенок может унаследовать 



5 

 

микроделецию от матери или отца. Однако даже если оба родителя имеют 
нормальные хромосомы, у ребенка может быть делеция. В таком случае она не 
является унаследованной. Генетики называют это явление de novo («впервые 
возникшая»). Делеция de novo 14q возникает в результате изменений, 
произошедших при формировании родительских сперматозоидов или яйцеклеток, 
или в процессе формирования и деления клеток на ранних стадиях 
эмбрионального развития.  
 

Большая часть делеций 14q12 являются de novo (Papa 2008; Florian 2011; Kortüm 
2011; Torgyekes 2011; Fonseca 2012; Santen 2012; Ellaway 2013; Perche 2013). В 
одном случае делеция возникла из-за семейной транслокации между 8-ой и 14-ой 
хромосомами (Santen 2012).  
 

В более редких случаях небольшие микроделеции обнаруживаются у матери или 
отца (Unique). Однако обычно микроделеция у родителей не проявляется или 
выражена незначительно.  
 

В любом случае вы как родитель не сделали ничего, что могло бы вызвать 
делецию, ни до, ни во время беременности. Никакие изменения в образе жизни 
родителей, связанные с окружающей средой или режимом питания, не 
предотвратили бы появление делеции.  
 

 

 
 
 
Может ли это произойти снова? 
Если в ходе генетического анализа обоих родителей не было выявлено никаких 
отклонений, вероятность того, что у других детей будет делеция 14q12, не будет 
выше, чем у других семей. У родителей с нормальными хромосомами вероятность 
рождения еще одного ребенка с делецией 14q12 крайне мала.  
 

Но даже если анализ крови показывает наличие нормальных хромосом у обоих 
родителей, существует небольшая вероятность того, что несколько их яйцеклеток 
или сперматозоидов несут делецию 14q. Генетики называют это гонадным 
мозаицизмом. Данный термин означает, что у родителей, анализ крови которых 
показал наличие у них нормальных хромосом, могут родиться несколько детей с 
одинаковой делецией. 
 

Если у одного из родителей есть микроделеция 14q12, риск передачи данной 
микроделеции ребенку составляет 50%. Способность родителей заботиться о 
ребенке, скорее всего, связана с их собственной способностью к обучению. 
 

Родители должны иметь возможность проконсультироваться с врачом-генетиком, 
чтобы обсудить вероятность рождения еще одного ребенка с делецией и 
обговорить проведение пренатальной и преимплантационной генетической 
диагностики (ПГД). ПГД требует экстракорпорального оплодотворения и биопсии 
эмбрионов; в этом случае только здоровые эмбрионы переносятся в матку. Если 
же родители выбирают естественное зачатие, то возможна пренатальная 
диагностика, состоящая из биопсии хориона и амниоцентеза для анализа хромосом 
ребенка. Подобные виды диагностики обладают высокой точностью, однако не все 
из них доступны повсеместно.  
 

 

 Он прекрасен.  
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Это можно вылечить? Какие существуют способы лечения? 
К сожалению, на данный момент не существует каких-либо специфических 
методов лечения, которые могли бы остановить развитие симптомов делеции 
14q12. Забота о ребенке с делецией 14q12 требует учета индивидуальных 
особенностей и умений ребенка. Лучше всего подойдет комплексный подход с 
привлечением диетологов, физических терапевтов и эрготерапевтов. Особое 
внимание следует уделить вопросам питания и спастичности мышц, так как они 
оказывают значительное влияние на качество жизни ребенка и родителей. 
Социально-психологическая помощь семьям также играет важную роль. Чтобы 
сдержать приступы судорог, рекомендуется принимать противоэпилептические 
препараты, а в случае нарушения сна — мелатонин (Florian 2011). 
 

Основные признаки микроделеции 
хромосомы 14q12 
 

  Замедленные темпы роста головы 
ребенка, и, как следствие, маленький череп 
(микроцефалия)  

  Задержка в развитии, иногда — регресс 
развития 
  Трудности при кормлении и недостаточный набор веса (задержка физического 
развития) 

  Запоры 

  Нарушение мышечного тонуса: сниженный (гипотония), повышенный 
(гипертонус), спастичность 

  Необычные черты лица 

  Нарушение ходьбы и речи 

  Повторяющиеся (стереотипные) движения  

  Нарушение сна 

  Судорожный синдром 

  Бруксизм 
  Холодные кисти и стопы 

  Искривленный позвоночник (сколиоз) 

  На МРТ нарушения развития мозолистого тела (сплетения нервных волокон, 
соединяющих левое и правое полушария мозга) 

  Краткосрочная остановка дыхания (апноэ) 
 

(Bisgaard 2006; Papa 2008; Florian 2011; Kortüm 2011; Torgyekes 2011; Allou 2012; 
Fonseca 2012; Santen 2012; Ellaway 2013; Perche 2013). 
 

Основные признаки микроделеции хромосомы 14q12-14q13.1 
Многие особенности данной микроделеции полностью или частично схожи с 
чертами делеции участка 14q12  
  Задержка в развитии, возможен регресс развития (потеря ранее приобретенных 
навыков и умений) 
  Замедленные темпы роста головы ребенка, и, как следствие, маленький череп 
(микроцефалия)   
  Трудности при кормлении и нестабильный набор веса (задержка физического 

 У нее широкая, 
лучезарная улыбка и 

самый звонкий смех.  
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развития). Тяжелая, ярко выраженная форма гастроэзофагеальной рефлюксной 
болезни (ГЭРБ) 
  Расстройство речи       
  Раздражительность и беспричинный плач у новорожденных 
  На МРТ нарушения развития мозолистого тела (сплетения нервных волокон, 
соединяющих левое и правое полушария мозга) 
  Потеря зрения вследствие нарушений в коре головного мозга и/или атрофии 
зрительного нерва    
  Судорожный синдром/судорожные движения         
  Частые инфекционные заболевания (пневмония, воспаление среднего уха). 
Пневмония может быть вызвана рефлюксом (аспирация)   
  Повторяющиеся (стереотипные) движения 
  Нарушение сна 
 

(Kortüm 2011; Torgyekes 2011; Unique). 
 

Период беременности  
Большинство беременностей, описанных в медицинской литературе, протекали 
нормально, а роды в срок. У двух детей было отмечено замедленное развитие 
(задержка внутриутробного развития плода (ЗВУР)) (Papa 2008), а у ребенка с 
делецией 14q12q13.1 во время УЗИ, проведенном на шестом месяце беременности, 
было обнаружено расщепление губы и неба (Unique). У одного ребенка с 
обширной делецией, которая затронула участок 14q21.1, было выявлено 
замедление сердцебиения непосредственно перед родами, когда вокруг его шеи 
плотно обернулась пуповина (Torgyekes 2011). По опыту Unique, в большинстве 
случаев беременность протекала нормально, и роды проходили в пределах 
намеченного срока. Все нарушения были обнаружены после родов. Однако один 
ребенок с обширной делецией, охватывающей участок 14q12, родился 
преждевременно на 35 неделе в результате преждевременной отслойки плаценты.  
 

После родов  
Вес новорожденных детей без хромосомных отклонений колеблется от 2,5 кг до 5 
кг. Средний вес ребенка без хромосомных отклонений при рождении составляет 
3,4 кг. 
 

Рост и вес новорожденных с делецией 14q12 находятся в пределах средних 
значений или немного ниже. Согласно имеющимся данным, вес детей при 
рождении составляет от 2,6 кг до 4,4 кг, рост — от 46 см до 53 см. Окружность 
головы новорожденных колеблется от нормальных до очень низких значений. В 
большинстве случаев окружность головы на нижней границе нормы и ниже (Papa 
2008; Kortüm 2011; Torgyekes 2011; Allou 2012; Ellaway 2013; Perche 2013; Unique). 
 

При рождении многие дети с делецией на участке 14q12 находились в хорошем 
состоянии: 7 баллов и выше по шкале Апгар (шкала от 0 до 10 для оценки 
состояния новорожденного) через минуту и пять минут после рождения. Дети с 
делецией 14q13 испытывают бо́льшие трудности. Один ребенок с делецией на 
участках 14q12 и 14q13 по шкале Апгар через минуту и пять минут после 
рождения получил по 9 баллов, баллы другого ребенка составили 8, 6 и 10. Эти 
баллы показывают, что состояние второго ребенка спустя пять минут после 
рождения сначала ухудшилось, а потом пришло в норму. Кроме того, были 
зафиксированы баллы 6, 7 и 10. У одного ребенка с делецией, затрагивающей 
участок 14q13, после рождения наблюдалась серьезная дыхательная 
недостаточность. Подобные случаи были также описаны в медицинской 
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литературе (Torgyekes 2011; Perche 2013). У двоих детей с обширной делецией 
14q12q21 после рождения была выявлена дыхательная недостаточность, одному из 
них потребовалось провести интубацию, чтобы помочь ему дышать. Этим детям 
была необходима вспомогательная искусственная вентиляция лёгких и 
интенсивная терапия, в течение нескольких недель или месяцев (Devriendt 1998; 
Mehta 1999; Torqyekes 2011; Santen 2012; Unique).  
 

Кормление 
У многих детей, которые не могут 
эффективно сосать и глотать при рождении, 
встречаются проблемы питания на 
протяжении всей их дальнейшей жизни. 
Опыт Unique показывает, что грудное 
вскармливание возможно лишь в редких 
случаях. С возрастом процесс кормления 
нормализуется, но, тем не менее, семьям 
необходима поддержка, так как дети с 
наиболее выраженными симптомами 
делеции некоторое время питаются через 
назогастральный зонд (трубку, вводимую 
через нос в желудок) или через гастростому 
(трубку, вводимую напрямую в желудок). 
По опыту Unique, назогастральный зонд и 
питание через гастростому потребовались 
только детям с более обширной делецией, 
охватывающей участки 14q13 или 14q21. 
Мешает кормлению также часто 
наблюдаемое выталкивание языка. В 
течение долгого времени дети не 
справляются с полутвердой и твердой 
пищей. 
Гастроэзофагеальный рефлюкс (ГЭР) – 
заболевание, при котором содержимое желудка частично возвращается в пищевод. 
ГЭР является достаточно частым явлением у этих детей, сохраняется на 
протяжении всего детского возраста и доставляет множество проблем, однако с 
возрастом течение заболевания смягчается. Данному заболеванию подвержены все 
дети вне зависимости от расположения и размера делеции (Kortüm 2011; Torgyekes 
2011; Fonseca 2012; Ellaway 2013; Perche 2013; Unique). 
 

Рефлюкс повышает риск вдыхания пищи ребёнком и приводит к аспирационной 
пневмонии, распространенной среди детей с делецией 14q12 (Kortüm 2011). 
Смягчить проявление рефлюкса возможно благодаря полувертикальному 
положению ребенка во время и после кормления, сну в специальном кресле, а не в 
кровати, а также при помощи лекарств, помогающих желудку удерживать 
поступающую еду. Если у ребенка не прекращаются трудности при кормлении, то 
необходимо провести фундопликацию — хирургическую операцию, 
направленную на улучшение работы нижнего пищеводного сфинктера. 
Данный комплекс проблем обуславливает необходимость наблюдения у логопеда 
с раннего возраста. Семьям также требуется профессиональная помощь диетолога, 
так как проблемы организации правильного питания оказывают существенное 
влияние на качество жизни детей и их родителей (Florian 2011). 
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Запор распространен и особенно связан с делециями 14q12, поэтому многим детям 
необходимо ежедневно принимать слабительное (Ellaway 2013; Unique). 
 

У детей также часто наблюдается повышенное 
слюноотделение (Papa 2008; Allou 2012). При этом стоит 
применять скополаминовый пластырь и гликопирролат 
(перорально). В специализированных центрах 
некоторым детям делают инъекции ботокса в слюнные 
железы. Им закрывают протоки слюнных желез в 
нижней части ротовой полости, чтобы слюна 
выделялась только через протоки в небе. 
 

 Кормить грудью ее не могли. В течение шести недель 
её кормили при помощи трубки, затем из бутылки, и к 
шести месяцам она уже ела кашу. Сейчас в 1 год и 2 
месяца, она на высококалорийной диете и ест 
измельчённую и перемешанную пищу.  - делеция 
14q13q21, 1 год и 2 месяца 

 

 У неё был тяжёлый рефлюкс, и она два раза попадала 
в больницу с аспирационной пневмонией. Сначала она 
получила медикаментозное лечение, затем ей 
установили гастростому, затем еюностому (зонд устанавливается в тонкую 
кишку, что позволяет выходить воздуху), и провели фундопликацию. Хотя 
никаких аномалий пищевода не обнаружено, ей трудно глотать, поэтому она ни 
разу не получала пищу через рот с момента рождения.  - делеция 14q12q21, 1 
год и 4 месяца 

 

Проблемы с ростом и набором веса  
Хотя показатели веса и роста новорожденных с делецией 14q12 обычно 
соответствуют среднему значению или значению немного ниже среднего, по мере 
взросления такие дети начинают отставать в росте и весе от сверстников. 
Замедление темпа роста и недобор веса могут быть незначительны или довольно 
ярко выражены: показатели могут ниже 3-го центиля (такие показатели имеют 3% 
населения). Однако такое замедление наблюдается не у всех: у двух детей с 
делецией 14q12 в возрасте 2-х и 8-ми с половиной лет рост соответствует норме 
(Allou 2012; Unique).  
 

Дети с делецией 14q12q13 также имеют проблемы — показатели веса, роста и 
окружности головы у большинства таких детей ниже 5-го центиля (5% населения). 
Исследования показали, что медленные темпы роста, как 
правило, сохраняются в течение всего периода детства 
(Torgyekes 2011; Fonseca 2012; Perche 2013; Unique). 
 

На данный момент нет данных, подтверждающих 
пониженный уровень гормонов роста у детей с делецией 
14q12, следовательно, применение гормона роста у них 
неэффективно.  
 

Гипотония 
Практически у всех детей с делецией 14q12 наблюдается изменение мышечного 
тонуса. Чаще всего у детей наблюдается низкий тонус (гипотония) мышц тела или 
туловища (как следствие, ребенок вялый) в сочетании с повышенным тонусом 
мышц рук и ног (гипертонус, при этом мышцы напряжены и не эластичны). 

 Он освещает 
комнату своей 

улыбкой.  
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Низкий тонус во всем теле у детей наблюдается гораздо 
реже (Papa 2008; Fonseca 2012; Ellaway 2013; Unique). У 
всех детей с делецией 14q11.2, чьи родители сообщили о 
состоянии мышечного тонуса, был уставлен диагноз 
«гипотония» (среди семей-участниц Unique). Среди детей 
с делецией 14q12 у троих наблюдался низкий мышечный 
тонус, а у других троих детей мышечный тонус был 
повышенный или низкий в области туловища и 
повышенный в области рук и ног.  
Повышенный тонус мышц рук и ног может 
прогрессировать. В таких случаях дети подвержены риску 
развития контрактур. 
Это оказывает серьезное влияние на качество жизни 
детей и их родителей, поэтому детям требуется помощь 
физических терапевтов и эрготерапевтов (Florian 2011). 

 
 
 
 
 
 
 
 
Голова и мозг 
Рост головы ребенка с делецией 14q12 с утратой гена FOXG1 (см. раздел Гены на 
стр. 18) после рождения замедляется. При рождении показатели окружности 
головы обычно находятся на нижней границе нормы или ниже, а в дальнейшем 
голова растет очень медленно. Обычно на первом году жизни показатели 
находятся ниже 3-го центиля и становятся все меньше ко второму году, поэтому, в 
возрасте 2-х или 3-х лет голова у детей очень маленькая, как у новорожденного 
(Bisgaard 2006; Papa 2008; Mencarelli 2009; Kortüm 2011; Torgyekes 2011; Allou 
2012; Ellaway 2013).  
 

Результаты магнитно-резонансной томографии (МРТ) мозга могут соответствовать 
норме, однако в большинстве случаев МРТ выявляет отсутствие или нарушение 
развития мозолистого тела. Мозолистое тело — это сплетение нервных волокон, 
соединяющее правое и левое полушария головного мозга. Мозолистое тело может 
отсутствовать (агенезия, АМТ) или быть истонченным или недоразвитым 
(гипоплазия, ГМТ). Отличительная черта делеции 14q12 — видимое в ходе МРТ 
истончение передней части мозолистого тела (Kortüm 2011). АМТ и ГМТ связаны 
с целым спектром расстройств: от слабовыраженных до серьезных, в зависимости 
от наличия других поражений мозга.  
 

Также были обнаружены другие отклонения, например, недостаточное количество 
белого вещества (нервных волокон) в лобных долях с потерей клеток головного 
мозга (нейронов) и связей между ними, задержка в формировании оболочки, 
покрывающей нервные волокна (миелинизации), и увеличенные желудочки 
(полости в головном мозге, содержащие ликвор). Извилины коры лобных долей 
мозга могут быть плоскими (слабо выраженная пахигирия лобных долей). Среди 
семей-участников Unique «незрелость» головного мозга была отмечена у двух 

 Когда она смеется, окружающие 

смеются вместе с ней.  
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детей с обширными делециями вплоть до участка 14q21 (Kortüm 2011; Torgyekes 
2011;  Allou 2012; Ellaway 2013; Perche 2013; Unique).  
 

Расшифровка результатов МРТ — очень сложный процесс, поэтому только ваш 
невролог или педиатр смогут объяснить вам что было выявлено в ходе проведения 
МРТ.  
 

Дыхание 
Заболевания дыхательных путей достаточно часто встречаются у младенцев, детей 
и взрослых с делецией 14q12 и 14q13 (см. раздел Новорожденные на стр. 7). 
Считается, что потеря гена NKX2-1 в случае делеции 14q13 (см. раздел Гены на 
стр. 18) лежит в основе большинства серьезных заболеваний дыхательных путей, 
хотя у некоторых детей, у которых этот ген не был утрачен, также были выявлены 
нарушения дыхания (Ellaway 2013; Unique). 
 

У некоторых новорожденных наблюдается острая дыхательная недостаточность. 
Они нуждаются в искусственной вентиляции легких иногда в течение нескольких 
недель или даже месяцев. Некоторым детям необходима кислородная поддержка 
даже после выписки из роддома. Помимо проблем с дыханием при рождении, у 
детей могут наблюдаться повторные инфекции дыхательных путей, например, 
пневмония и бронхиолит. Эти заболевания представляют для них серьезную 
опасность и требуют стационарного лечения. К сожалению, было зафиксировано 
четыре случая смерти ребенка от пневмонии: у двоих была делеция 14q11.2q13, 
захватывающая участок 14q12, у одного — делеция 14q12, и у одного ребенка - 
делеция 14q12q13 (Devriendt 1998; Mehta 2001; Torgyekes 2011; Fonseca 2012; 
Santen 2012; Ellaway 2013; Unique). 
 

У большинства детей-участников Unique с делецией 14q12 не были обнаружены 
нарушения дыхания. Однако у одного взрослого была выявлена 
предрасположенность к инфекционным заболеваниям, а также установлен диагноз 
бронхиальная астма. У двоих детей с делецией 14q12q13 были выявлены 
повторные инфекции дыхательных путей. У детей с делецией 14q13 зачастую 
наблюдаются нарушения дыхания.  
 

У некоторых младенцев и детей также могут случаться кратковременные 
приступы апноэ (остановки дыхания). Причинами таких приступов являются 
непроходимость дыхательных путей или неврологические нарушения (Torgyekes 
2011; Fonseca 2012). Члены семьи обязаны знать об этом и иметь необходимое 
оборудование дома. 
 

Также у детей встречается учащенное дыхание (гипервентиляция) (Ellaway 2013). 
Мальчик с делецией 14q12.2q13 имел искривление средней части позвоночника и 
эпизоды учащенного и глубокого дыхания (Perche 2013). Аналогично, у девочки с 
делецией 14q12 отмечалось искривление средней и нижней частей позвоночника, 
и случались приступы гипервентиляции (Ellaway 2013). 
 

Частичная или полная расщелина неба 
Хотя расщелина неба не считается типичной для синдрома делеции 14q12, 
несколько детей родились с этой особенностью или имели высокое и узкое нёбо. 
Среди детей с обширной делецией 14q12, захватывающей участки 14q13 или 
14q21, расщелины неба и губы наблюдались в половине случаев (Unique). 
 

Иногда могут быть поражены отдельно только твердое небо или только мягкое. 
Также были зафиксированы случаи расщепления небного язычка (увулы, отростка 
мягкого неба). В некоторых случаях у детей наблюдается расщелина губы. 
 

Расщелины неба и губы вызывает у ребенка трудности при приеме пищи и 
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проблемы, связанные с развитием речи. Специалист по уходу за ребенком 
расскажет, как с ними справиться. Как правило, для минимизации и дальнейшего 
устранения этих проблем требуется хирургическая коррекция. 
 

Внешность 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Дети с делецией 14q12 внешне могут не отличаться от своих сверстников, однако 
некоторые могут иметь лицевые особенности. Чаще всего родители не видят этих 
отличий, обычно их отмечают врачи. Каждый ребенок уникален, и у некоторых 
практически невозможно выявить характерные дисморфологическое черты 
заболевания. Тем не менее, младенцы могут отличаться от своих родителей и 
других членов семьи. 
 

У детей с делецией 14q12 и потерей гена FOXG1 (см. раздел Гены на стр. 18) 
отмечают такие особенности как низкая переносица, крупный кончик носа, 
большие уши, полные губы, выступающая челюсть и эпикант (складка у 
внутреннего угла глаза). Эти признаки не так ярко выражены у детей с делециями 
меньшего размера. Некоторые дети могут держать рот открытым и выталкивать 
язык, совершая им непроизвольные движения. У одного ребенка с обширной 
делецией 14q12q13.3 наблюдалось отсутствие зубов (Papa 2008; Kortüm 2011; 
Allou 2012; Fonseca 2012; Ellaway 2013).  
 

Подобные черты лица зачастую незаметны: ни в одной из семей-участниц Unique 
не считают, что ребенок с делецией 14q12 выглядит особенным. Однако в случае 
обширной делеции у детей наблюдается расщелина губы, и это, конечно, заметно. 
 

Кисти и стопы 
Кисти и стопы детей с делецией 14q12 могут быть холодными на ощупь (Papa 
2008; Ellaway 2013). Более того, стоит сказать, что незначительные аномалии 
кистей и стоп часто встречаются среди детей с другими хромосомными 
отклонениями. У детей с делецией 14q12 довольно длинные пальцы рук и ног, 
клинодактилия (искривление внутрь) одного или нескольких пальцев на руках или 
ногах, укороченные пальцы ног и маленькие кисти и стопы. Характерными 
признаками делециии 14q12q13 являются: единственная поперечная ладонная 
складка, укороченные пальцы на руках, большие пальцы на ногах широкие, а 
другие пальцы накладываются друг на друга (Fonseca 2012; Ellaway 2013; Unique).  
 

Большинство деформаций рук и ног не влияют на их функцию и не вызывают 
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дискомфорт. Тем не менее, в случае необходимости, для исправления 
перекрещивающихся пальцев ног используются специальные шины.  
Зачастую у детей с хромосомными отклонениями, в том числе и с делецией 14q, 
встречается плоскостопие. У таких детей это, как правило, связано с низким 
мышечным тонусом. В случае необходимости, врач назначает ношение 
ортопедической обуви или использование специальных стелек. 
 

 
 
 
 
 
 
Судорожный синдром 
Судорожный синдром — одно из характерных проявлений делеции 14q12, однако 
он проявляется не во всех случаях. В Unique у двух из пяти детей с данным типом 
делеции имеется эпилепсия, у одного ребенка с делецией 14q12q13, у которого 
обнаружены двигательные нарушения, во время судорог в ходе записи мозговой 
активности [ЭЭГ] показатели не отклонялись от нормы. Как правило, эпилепсия 
встречается среди детей Unique с делецией 14q12, которая захватывает участки от 
14q11.2 до 14q13 или 14q21.  
 

Первые судороги у детей могут возникнуть в возрасте от 3 месяцев до 11 лет. У 
детей наблюдались следующие виды судорог: абсанс, инфантильные спазмы 
(периодичные сокращения групп мышц шеи, туловища или ног, длительностью в 
несколько секунд, проявляются до шестимесячного возраста), тонические 
судороги (тело напряжено), тонико-клонические судороги (мышцы напрягаются, 
затем быстро сокращаются и расслабляются) и парциальные эпилептические 
припадки (длятся 1-2 минуты, при этом теряется осознанность, и человек 
двигается непроизвольно: причмокивает губами или трогает предметы (Bisgaard 
2006; Papa 2008; Florian 2011; Kortüm 2011; Torqyekes 2011; Allou 2012; Ellaway 
2013; Perche 2013; Unique). 
 

Судорожные синдромы, как правило, связаны с аномалиями головного мозга, 
включая отсутствие мозолистого тела (см. раздел Голова и мозг на стр. 10-11), 
однако судороги могут проявляться и у детей без аномалий мозга. Обычно 
судорожный синдром сдерживается с помощью противоэпилептических 
препаратов, но у одного из членов группы Unique были приступы, которые трудно 
сдерживались таким способом. А другому ребенку прием противоэпилептических 
препаратов помог набрать вес. 
 

Сердце 
В основном, дети рождаются без отклонений в структуре и функции сердечно-
сосудистой системы. У одного ребенка в Unique с делецией 14q12q13.1 было 
обнаружено незакрытое овальное окно — отверстие между двумя верхними 
камерами сердца, которое обычно закрывается в первые дни или недели после 
рождения. Другой ребенок родился с открытым артериальным протоком (ОАП). 
Артериальный проток необходим для кровоснабжения плода, после рождения он 
закрывается. Также у этого ребенка обнаружили стеноз (сужение) легочной 
артерии. У ребенка с делецией 14q12q13.3, помимо ОАП, была выявлена тяжелая 
форма вторичной легочной гипертензии (высокого кровяного давления в легких) 

 Все, что он делает, 

для нас особенное.  
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(Fonseca 2012; Torgyekes 2011; Unique). Лечение данных сердечнососудистых 
заболеваний назначается индивидуально. Необходимо провести подробное 
обследование, чтобы установить необходимость хирургического вмешательства. 
 

 
 
 
 
 
 
Зрение 
У некоторых детей с делецией 14q12 хорошее зрение, однако, у младенцев обычно 
наблюдается задержка в приобретении навыка реагирования на раздражители, 
такие как лица и предметы. Со временем всё приходит в норму. Тем не менее, 
необходимо проходить обследования, поскольку у одного ребенка с обширной 
делецией, охватывающей участок 14q13, была обнаружено недоразвитие 
зрительных нервов (Papa 2008; Torgyekes 2011; Ellaway 2013; Unique). 
 

Кратковременный или 
отсутствующий зрительный контакт 
является не нарушением зрения, а 
возможным признаком аутизма 
(Florian 2011; Kortüm 2011).  
 

У многих детей наблюдается 
гиперметропия (дальнозоркость) и 
страбизм (косоглазие). У одного 
ребенка косоглазие обычно 
проявлялось после судорог (Kortüm 
2011; Allou 2012; Ellaway 2013; 
Perche 2013). 
 

В Unique 5 из 10 детей имели 
проблемы со зрением. В трех случаях 
наблюдалось косоглазие, иногда 
одновременно с дальнозоркостью. В 
двух других случаях было 
обнаружено корковое нарушение 
зрения: мозг не понимает или никак 
не интерпретирует что видят глаза. 
Такое нарушение зрения приводит к 
слепоте. 
 

Слух 
Дети раннего возраста поздно начинают реагировать на звуки. Однако нарушения 
слуха у людей с делецией 14q12 не распространены. Стоит отметить, что чем 
обширнее делеция, тем выше риск нарушения слуха. У девочки с делецией 
14q12q13.1 наблюдалось нарушение слуха легкой степени, а у девочки с делецией 
14q11.2q21 — снижение слуха в левом ухе (Torgyekes 2011; Unique). 
 

 Не важно, что происходит 
вокруг, она — большой лучик 

солнца.  
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Развитие 
 

Крупная моторика: умение сидеть и двигаться 
Дети с делецией 14q12, как правило, сталкиваются с серьезными проблемами в 
приобретении основных моторных навыков. В особенности это характерно для 
детей с делецией, доходящей до участка 14q13. У большинства детей наблюдаются 
нарушения мышечного тонуса: низкий тонус в одних частях тела и повышенный 
— в других. Это вызывает трудности в обучении их контролировать свое тело. 
Многие дети совершают непроизвольные движения различными частями своего 
тела, что также мешает им научиться сидеть, стоять и ходить. Дети с легкой 
формой могут научиться ходить и даже бегать, однако для многих это 
невозможно. В первые месяцы жизни ребенок может развиваться нормально, но 
позднее может наступить регресс приобретенных навыков. Дети умеют сидеть 
только к 2-3 годам, а затем несколько лет учатся стоять и ходить. 
Прогрессирующая тугоподвижность суставов рук и ног у детей препятствует 
общему развитию их моторики. Раннее начало работы с физическим терапевтом 
вносит жизненно важный вклад в развитие ребенка и позволяет максимально 
использовать его возможности. 
 

Среди детей Unique один ребенок с делецией в 14q12 научился сидеть в 2 года и 2 
месяца. Восьмилетний мальчик научился бегать, несмотря на нестабильность 
суставов, непроизвольные движения и мышечную слабость, хотя ходить начал в 
1,5 года, (Papa 2008; Florian 2011; Torgyekes 2011; Allou 2012; Ellaway 2013; 
Unique). 
 

Руки: навыки мелкой моторики и координации 
Некоторые дети в определенной степени способны контролировать движения 
своих рук, но многие этого сделать не могут. Контроль движений рук у детей с 
делецией 14q12 имеет специфическую природу: даже если дети научатся 
контролировать движения рук, в дальнейшем они могут утратить этот навык. 
 

Дети с легкой формой заболевания способны протягивать руки, брать и 
удерживать предметы, и даже самостоятельно принимать пищу, которую можно 
взять руками. Дети с более тяжелой формой не всегда могут усвоить технику 
пинцетного захвата: они не могут брать предметы большим и указательным 
пальцами. Дополнительные трудности создают непроизвольные повторяющиеся 
движения рук (заламывание, размахивание, поднесение ко рту), которые дети не 
способны контролировать (Florian 2011; Torgyekes 2011; Allou 2012; Fonseca 2012; 
Ellaway 2013; Perche 2013; Unique).  
 

В данном случае жизненно важно как можно раньше приступить к эрготерапии 
для стимуляции работы рук.  
 

Обучение 
К сожалению, количество информации об обучении детей с делецией 14q12 очень 
ограничено. Очевидно, что такие дети нуждаются в колоссальной поддержке. 
Согласно исследованиям, чем обширнее делеция, тем выше вероятность 
возникновения трудностей в обучении. И хотя точных данных о процессе 
школьного обучения нет, скорее всего, такие дети посещают специальную школу. 
(Santen 2012; Ellaway 2013; Unique). 
 

Речь и общение 
Как правило, качество речи детей отражает уровень их способности к обучению. 
Дети, испытывающие трудности в обучении, разговаривают меньше. Лишь 
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некоторые с делецией 14q12 способны усвоить несколько слов и жестов, однако и 
в таких случаях может наступить регресс, и дети утратят приобретенный навык. 
Дети могут общаться, не используя речь: издавать звуки, лепетать, указывать на 
что-то и использовать вспомогательные устройства для коммуникации. Мимика 
лица ограничена, в связи с чем родители и специалисты по уходу за детьми не 
всегда могут правильно понять эмоции ребенка. 
 

Словарный запас таких детей ограничен. Согласно данным Unique, понимание и 
распознавание слов может вызывать трудности вне зависимости от наличия 
нарушений слуха. Многие дети способны научиться реагировать на знакомые 
голоса, жесты и фразы, благодаря работе с логопедом или обучению жестовому 
языку. 
 

К сожалению, отсутствие речи является основным проявлением делеции 14q12: в 
медицинской литературе сообщалось, что отсутствие речи было установлено у 
всех детей с данной делецией (Kortüm 2011; Allou 2012; Fonseca 2012; Ellaway 
2013; Perche 2013; Unique). 
 

Имеются данные, что если делеция 14q12 не затрагивает ген FOXG1 или другие 
участки ДНК, регулирующие его, развитие речи может проходить нормально 
(Unique). 
 

Поведение 
Все дети с делецией 14q12 веселые и жизнерадостные. Их описывают как 
счастливых, много смеющихся детей, но при этом они очень пугливы. В раннем 
возрасте такие дети бывают капризны и могут плакать без причины, но это 
проходит с возрастом. 
 

По мере взросления дети становятся менее отзывчивыми, они с трудом 
поддерживают зрительный контакт, что очень похоже на проявление аутизма. У 
некоторых детей наблюдались и другие признаки, похожие на аутизм: дети 
заламывали руки, царапались, щипались, непроизвольно двигали губами и языком, 
постоянно открывали и закрывали двери. У одного ребенка с небольшими 
нарушениями были обнаружены трудности при общении. С другим ребенком 
удалось установить зрительный и телесный контакт во время прослушивания 
музыки. 
 

Наблюдаются и другие нарушения: скрежет зубами (бруксизм), гиперактивность, 
смех и плач без видимых причин (Papa 2008; Kortüm 2011; Allou 2012; Fonseca 
2012; Ellaway 2013; Unique). 
 

 Он великолепен. Он освещает комнату своей улыбкой. Все, что он делает, для 
нас особенное.  - делеция 14q12, 2 года 

 У нее широкая лучезарная улыбка и заразительный смех. Не важно, что 
происходит вокруг, она — яркий лучик солнца.  - делеция 14q12, 8 лет 

 

Сон  
Нарушение сна встречается у многих детей с делецией 14q12. Возможно, это 
связанно с потерей гена FOXG1 (см. раздел Гены на стр. 17). По ночам дети часто 
просыпаются. Результаты исследования сна показали у нескольких детей апноэ во 
сне — краткосрочную остановку дыхания. Существует два типа апноэ во сне: 
обструктивное и центральное. Обструктивное апноэ возникает, когда в процессе 
сна происходит частичное или полное перекрытие дыхательных путей, в то время 
как центральное апноэ связано с нарушениями в центральной нервной системой 
(ЦНС), в результате чего мозг не способен контролировать дыхание во время сна. 
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Если причиной обструктивного апноэ во сне являются увеличенные миндалины 
(аденоиды), то их необходимо удалить. Для восстановления цикличности сна 
применяется мелатонин. С возрастом нарушения сна могут ослабевать (Florian 
2011; Kortüm 2011; Torgyekes 2011; Ellaway 2013; Unique).   
 

Гены 
 

FOXG1 
Бэнд (участок) 14q12 начинается с 24 600 001 пары оснований и заканчивается на 
33 300 000 паре. Ген FOXG1 расположен примерно посередине участка 14q12, 
между парами оснований 28 767 071 и 28 770 276. 
 

Ген FOXG1 отвечает за регуляцию развития фронтальной части мозга в периоде 
эмбрионального развития и до зрелого возраста (Ellaway 2012; Kortüm 2011; 
Bisgaard 2006). Считается, что утрата гена FOXG1 является причиной многих 

неврологических проявлений делеции 14q12, 
включая отсутствие мозолистого тела. Клинические 
признаки утраты гена FOXG1 выделяют в 
одноименный синдром. При данном синдроме может 
быть обнаружена частичная или полная потеря гена 
FOXG1. Существует предположение, что у детей с 
признаками синдрома FOXG1 без потери самого 
гена, отсутствуют участки хромосомы, 
соседствующие с участком 14q12 и отвечающие за 
регуляцию данного гена, что ведет к снижению его 
экспрессии (Allou 2012; Ellaway 2013; Gabau 2013).  
  

NKX2-1 
Бэнд (участок) 14q13 начинается с 33 300 001 пары 
оснований и заканчивается на 37 800 000 паре. Ген 
NKX2-1 находится почти в конце участка 14q13 
между парами оснований 36 516 396 и 36 520 224.  
 

Ген NKX2-1 (транскрипционный фактор-1 
щитовидной железы) скорее всего играет роль в 
регуляции становления правильного 
функционирования легких, а его отсутствие 
ассоциировано с сочетанием симптомов «мозг-
легкие-щитовидная железа» у людей с делецией 
14q13. Последствия дисфункции или отсутствия 
NKX2-1 колеблются от легкой формы нарушения 
функции до тяжелой инвалидности и даже 
летального исхода. Считается, что нарушения в гене 
являются причиной патологических движений 
(хореоатетоз), тяжелой легочной недостаточности 
(нарушение работы клапана, при котором кровь 
вместо легких поступает обратно в сердце) и низкого 

уровня гормонов щитовидной железы (Santen 2012). Также считается, что он 
важен для производства легочного суфрактанта, который покрывает альвеолы 
изнутри и препятствует слипанию их стенок. Риску развития проблем с дыханием 
особенно подвержены новорожденные. Тем не менее, данные симптомы 
наблюдаются не у всех детей с делецией 14q13, вероятно, это связано с 
различиями в уровне экспрессии гена (Santen 2012). 

14-я хромосома 

 
 
 
 
 
 
 
 

      FOXG1 
 

     NKX2-1 
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Примечания 
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