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Дупликация хромосомы 6p 
Дупликация хромосомы 6p означает, что в одной из 46 хромосом — в 

хромосоме 6, присутствует дополнительный материал. Для здорового 

развития в хромосомах должно содержаться достаточное количество 

материала — не слишком много и не слишком мало. Дополнительный 

материал часто приводит к нарушениям развития, но насколько 

очевидным и серьёзным будет это нарушение, зависит от количества 

удвоенного материала, от того, на какой части хромосомы он удвоен, и 

от того, какие гены нарушены. 
 

Хромосомы — это структуры в ядрах клеток человеческого тела, 

которые содержат в себе генетическую информацию (также известную 

как гены). Она сообщает телу, как расти, развиваться и 

функционировать. Эта важная генетическая информация состоит из ДНК. 

Хромосомы идут парами, по 23 от каждого из родителей, при этом 22 пары 

пронумерованы от 1 до 22, приблизительно от больших к меньшим. Таким образом 

хромосома 6 — одна из самых больших хромосом, она содержит более 1000 генов, 

возможно более 1600. В каждой хромосоме есть короткое плечо (p) и длинное 

плечо (q). Дупликация хромосомы 6p означает, что в коротком плече шестой 

хромосомы есть дополнительный материал. Дупликация хромосомы 6p также 

называется синдромом трисомии 6p. Обычно удваивается одна часть короткого 

плеча, и это можно назвать частичной трисомией 6p. 
 

У людей с дупликацией хромосомы 6p есть одна целая хромосома 6, а у другой есть 

дополнительная часть короткого плеча, меньшая или большая, и это может 

повлиять на их обучение и физическое развитие. Большинство клинических 

осложнений, вероятно, происходит из-за наличия дополнительной копии (вместо 

обычных двух) ряда генов. Тем не менее, другие гены ребёнка и его личность также 

определяют его дальнейшее развитие, потребности и достижения. 
 

Посмотрим на 6p 

Хромосомы нельзя увидеть невооружённым глазом, но если их покрасить и 

увеличить под микроскопом, то можно увидеть, что у каждой есть отличительный 

узор из светлых и тёмных полос. Эти полосы можно увидеть на диаграмме. Они 

пронумерованы начиная с того места, где встречаются короткое и длинное плечи 

(центромера). 

Ссылки и источники 
Информация в этой брошюре основана на том, что нам известно о 26 людях с дупликацией 

хромосомы 6p. Шестнадцать человек описываются в медицинской литературе как люди с простой 

дупликацией хромосомы 6p, без значительной потери или избытка материала из другого плеча 

хромосомы (Villa 2007; Dominguez 2003). Имя автора и дата публикации приведены для того, 

чтобы вы могли найти рефераты или оригинальные статьи в интернете в базе данных 

медицинских и биологических публикаций PubMed. При желании можно получить большинство 

статей у Unique. Также брошюра основана на собственной базе данных организации Unique. Во 

время написания этой брошюры в Unique было 12 человек с простой дупликацией хромосомы 6p. 

Двое являлись предметами исследований в медицинской литературе. 

центромера  

теломера  
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Кариотип 

Генетик или специалист по генетическому консультированию сможет рассказать о 

дупликации вашего ребёнка. Ребёнок почти наверняка получит кариотип, 

сокращённое обозначение совокупности признаков хромосом. Вероятно, он будет 

похож на что-то вроде 
 

46,XX,dup(6)(p25p22)de novo 

где 46    Общее число хромосом в клетках ребёнка  

XX            Две половые хромосомы; XX у женщин, XY у мужчин  

dup         Дупликация, означает, что материал удвоен  

(6)           Дупликация состоит из материала с шестой хромосомы  

(p25p22) Хромосома разорвалась в двух местах. Первый разрыв на p25и второй -  

                на p22 -  это концы удвоенного участка.  

de novo   Хромосомы родителей были проверены, и не было обнаружено ни  

                 дупликации, ни других отклонений. Дупликация не была унаследована. 
 

Существует ли синдром дупликации 6p? 

Некоторые особенности, такие как необычные черты лица, задержка роста, 

маленькая голова, широкий лоб, нависающие веки, часто встречаются у младенцев 

и детей с дупликацией хромосомы 6p (Schinzel 2001). Тем не менее, эти черты 

присутствуют и у других людей с совершенно другими хромосомными 

нарушениями, а у многих детей и взрослых с дупликацией хромосомы 6p может и 

не быть большей части таких особенностей. Таким образом, мы не можем выявить 

достаточно чёткую закономерность общих черт, чтобы говорить о том, что 

существует синдром дупликации хромосомы 6p. 
 

Не исключено, что с помощью новых современных методов исследования 

хромосом, в будущем будут выявлены синдромы для коротких сегментов 6p. Но 

простые дупликации хромосомы 6p очень редки, и до сих пор описано 

недостаточно случаев для того, чтобы быть в этом уверенными. Даже если такие 

синдромы появятся, у разных людей они всё-таки будут различаться, и иногда эти 

отличия будут весьма значительными. 
 

Может ли человек быть здоровым, не иметь серьезных заболеваний и 

врожденных пороков и гармонично развиваться с дупликацией 

хромосомы 6p? 

Да: в некоторых случаях очень небольшая дупликация на конце короткого плеча 6 

хромосомы, выявленная при помощи микроматричной технологии (способ 

одновременного анализа множества различных последовательностей ДНК), не 

вызывает последствий (Bonaglia 2008; Hengstschlaeger 2005; Bonaglia 2003). 

Возможно, существуют и другие незафиксированные случаи относительно 

небольших дупликаций, которые практически не оказывают влияния на организм 

человека. 
 

Каков прогноз? 

Перспектива развития каждого ребёнка зависит от того, какой участок хромосомы 6 

подвергся дупликации, и какие изменения на раннем этапе внутриутробного 
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развития вызвал этот процесс. У многих детей не затронуты основные внутренние 

органы, и для них прогноз на будущее представляется хорошим. Существует много 

здоровых подростков и взрослых с различными дупликациями, и вы можете 

испытывать желание проводить параллель между вашим ребенком и другими 

детьми со схожими случаями. Однако различия определенно будут даже при 

идентичном кариотипе, и, возможно, весьма существенные. Важно рассматривать 

вашего ребенка как отдельную личность, и не полагаться на сравнение его с 

другими детьми с таким же кариотипом. В конечном итоге, каждый человек 

уникален. 
 

Ваш ребёнок при рождении 

Хотя в некоторых случаях роды начинаются в срок, и беременность проходит без 

осложнений, существует серьезный риск того, что потребуется медицинское 

вмешательство. Например, в случае установленного замедления внутриутробного 

развития плода врачи прибегают к стимуляции родов. Также, если во время 

беременности активность ребёнка снижена, или возникает дистресс плода в 

процессе родов, матери проводится кесарево сечение. Хотя после появления на 

свет некоторые новорождённые уже в первые полторы минуты начинают дышать 

нормально и получают высокий балл по шкале Апгар (система оценки состояния от 

0 до 10), небольшое, но значительное количество детей испытывают затруднения с 

дыханием и нуждаются в помощи на стадии раннего послеродового периода. 
 

Несмотря на то, что в медицинской литературе неоднократно описывали детей с 

дупликацией хромосомы 6p как малых для гестационного возраста, это не всегда 

является правдой. Двенадцать младенцев из 21 при рождении обладали 

небольшим весом, а вес остальных девяти был нормальным и зависел от 

индивидуальных факторов. Среди девяти младенцев, рожденных точно или почти в 

срок, нормальный вес варьировался от 2.9 кг до 3.6 кг, в то время как вес детей, 

малых для гестационного срока, варьировался от 1.8 кг до 2.6 кг. 
 

Вес при рождении 

 

 

 

Некоторые дети сонливы и не так активны, как вы могли ожидать. Если это не 

Нормальный вес при рождении: 7 из 14 детей в медицинской 

литературе; 2 из 7детей по данным Unique 

                                   Медицинская литература 

(Fogu 2007/1; Villa 2007; Vermeesch 2004; Dominguez 2003; Ng 2001; 

Villa 2000) 

                                   Unique 

Пунктирной линией изображён мозаичный кариотип, при 

котором некоторые клетки обладают нормальными 

хромосомами  



5 

первый ребенок в семье, можно заметить, что черты его лица отличаются от черт 

его братьев и сестер. Возможно, некоторое время ваш ребёнок будет нуждаться в 

особом уходе (в том числе в отделении интенсивной терапии). Это тревожный 

период для родителей, особенно потому, что именно сейчас медицинский персонал 

может заниматься поиском основных причин возможных проблем и делать забор 

крови с целью исследования хромосом. 

Проблемы со вскармливанием и медленный набор веса часто встречаются у 

новорождённых с дупликацией хромосомы 6p, поэтому для набора веса может 

потребоваться несколько переходов с одной молочной смеси на другую или 

прекращение грудного вскармливания. Как правило, младенцы едят очень 

медленно, поэтому процесс питания превращается в их основное занятие. В ряде 

случаев грудное вскармливание можно не исключать, иногда оно требует введения 

дополнительных кормлений смесью для увеличения питательности. При 

необходимости грудное молоко можно сцеживать и кормить им ребенка из 

бутылочки. Некоторых детей кормят через назогастральный зонд, который вводится 

в желудок через носоглотку, а также с помощью гастрономической трубки, которая 

вводится в желудок напрямую, но большинство детей не нуждаются в зондовом 

кормлении. 

Атрезия хоан 

Большинство детей с дупликацией хромосомы 6p рождаются с 

нормальными открытыми дыхательными каналами, через 

которые кислород поступает из носоглотки в легкие. Однако 

существует незначительный риск, что один или оба канала задней 

стенки носовой полости окажутся частично или полностью 

заращенными.Такая патология, известная как атрезия хоан, 

является причиной затруднения дыхания у детей и требует 

хирургического вмешательства. Если заращен только один канал, 

признаки заболевания у ребёнка могут быть не ярко 

выраженными, и какое-то время патологию будет невозможно 

диагностировать. Если же заращены оба канала, ребёнок будет 

испытывать затруднение дыхания, и поэтому патология с большей 

вероятностью будет выявлена вскоре после рождения. 

 

 

Пороки сердца и шумы в сердце 

Большинство детей рождаются со здоровым сердцем, но у некоторых наблюдаются 

пороки сердца. У некоторых детей есть один не очень опасный простой порок, 

такой как отверстие между верхними камерами сердца (дефект межпредсердной 

перегородки) или сужение одного или более клапана, через который кровь 

поступает в сердце или оттекает из него, чтобы поступить в лёгкие или 

                                       Медицинская литература 

(Fogu 2007/1; Ragoussis 2006 (unpublished); Villa 2000; Nakajima 1995) 

                                        Unique 

Пунктирной линией изображён мозаичный кариотип, при котором 

некоторые клетки обладают нормальными хромосомами  
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циркулировать по всему телу. Эти пороки могут 

естественным образом исчезать со временем или 

корректироваться с помощью минимально-инвазивной 

хирургии. У других детей есть дополнительный порок - 

открытый артериальный проток (ОАП). Артериальный проток — это сосуд между 

аортой и лёгочной артерией, через который кровь поступает в лёгкие и который 

обычно закрывается после рождения. Если он остается открытым, в лёгкие 

поступает больше крови, чем должно, поэтому сердцу приходится работать с 

увеличенной нагрузкой. Со временем сосуд может закрыться естественным путем, 

но если он остаётся открытым, обычно применяют минимально-инвазивную 

хирургию для его закрытия.  
 

Некоторые дети рождаются с серьёзными или сложными заболеваниями сердца. 

Обычно их устраняют с помощью хирургии, и такие операции становятся все более 

успешными. В некоторых случаях не представляется возможным вылечить порок 

сердца, и это приведёт к ограничению активности ребенка. 

� Его болезнь сердца неоперабельна— у него холодные ноги, он быстро устаёт, и 

иногда его губы синеют после плавания или перевозбуждения � — дупликация 

хромосомы 6p21.3, 8 лет 
 

Очень маленькая голова и мозг (микроцефалия) 

Некоторые младенцы с дупликацией хромосомы 6p 

рождаются с непропорционально маленькой головой. Мозг 

может быть маленьким, но совершенно правильно 

сформированным, либо возможно дополнительно присутствие структурных 

отклонений. Считается, что дополнительная доза одного или нескольких генов в 

                                    Медицинская литература 

(Ragoussis 2006 (неопубликованное); Engelen 2001; Karamanov 

2001;Ng 2001) 

                                        Unique 

                                        Нет болезней сердца 

Пунктирной линией изображён мозаичный кариотип, при 

котором некоторые клетки обладают нормальными 

хромосомами  

                                   Медицинская литература 

(Fogu 2007/1; Kerrigan 2007; Villa 2007; Dominguez 2003; Giardino 

2002;Villa 2000; Nakajima 1995; Phelan 1986) 

                                   Unique 

             

              M                 Микроцефалия 
 

Пунктирной линией изображён мозаичный кариотип, при 

котором некоторые клетки обладают нормальными 

хромосомами  
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ближайшем от 6p участке возле центромеры может вызвать преждевременное 

сращение костей черепа (краниосиностоз). Существует около 60-ти возможных 

генов между центромерой и участком 6p21.1, но один конкретный ген, известный 

как BMP5 (костный морфогенетический белок), считается причиной возникновения 

преждевременного сращения (Villa 2007).  
 

Внешний вид 

Большое количество необычных черт лица было отмечено в заключениях генетиков, 

которые исследовали младенцев и детей с дупликацией хромосомы 6p. У вашего 

младенца или ребёнка может быть только один или несколько из этих признаков, и 

вы можете обнаружить, что он больше похож на других людей с дупликацией 

хромосомы 6p, чем на членов вашей семьи. Внешний вид включает в себя: 

неестественно маленькую голову (микроцефалия); высокий или выпуклый лоб; 

маленькие узкие глаза (блефарофимоз, блефароптоз), иногда со складкой кожи во 

внутренних уголках (эпикант) и иногда с длинными ресницами; уши необычной 

формы или размера, которые иногда расположены низко; нос "картошкой" с 

необычной формы переносицей (широкой или высокой); маленький рот с тонкими 

губами (в большинстве случаев с тонкой верхней губой); и маленькая нижняя 

челюсть или острый подбородок.  
 

Руки 

Руки вашего ребенка могут выглядеть несколько необычно. Они могут быть 

непропорционально короткими или длинными, и вы можете заметить такие черты, 

как искривлённые мизинцы и единственная поперечная ладонная складка, которая 

сужается в конце. Один или несколько пальцев могут быть сжаты, и вы можете 

обнаружить, что они заходят друг на друга, или два пальца соединены вместе. У 

одного ребёнка с дупликацией хромосомы между 6p21.1 и 6p22.2 отсутствовало 

сухожилие сгибателя среднего пальца на правой руке (Ng 2001). 
 

Пока эти особенности являются не более чем косметическими, они не требуют 

лечения. Перекрещивающиеся или сжатые пальцы могут прийти в норму со 

временем или при помощи мягкой шины, а соединённые вместе пальцы могут быть 

разъединены хирургическим путем, хотя их функция может быть нарушена (Unique). 
 

Ноги 

Некоторые дети с дупликацией хромосомы 6p рождаются с деформацией стоп и 

пальцев. Стопы могут быть длинные и/или у них могут быть специфические 

особенности, например, выпуклая подошвенная поверхность (стопа-качалка). Стопы 

могут быть расположены под необычным углом. Пальцы могут быть расположены 

неравномерно по стопе и некоторые из них могут быть загнуты внутрь или могут 

быть соединены между собой кожей и другими тканями. Большой палец может 

быть коротким или широким, между ним и вторым пальцем может быть широкий 

промежуток (сандалевидная стопа). 

Некоторые из этих особенностей со временем могут исправиться естественным 

путём и не будут оказывать никакого влияния на ходьбу, хотя ребенку со стопой-

качалкой могут потребоваться специальные стельки, чтобы облегчить 
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передвижение. Лечение неправильного положения стопы или походки подбирается 

индивидуально для нормального роста и развития. В первую очередь применяется 

нехирургическое лечение, которое может включать в себя пассивные движения, 

гипсование, физическую терапию и наложение шины для предотвращения рецидива. 

Наряду со специальной обувью прописываются фиксаторы голеностопного сустава и 

супинаторы. Иногда требуются хирургические операции и наложение шины, если 

нехирургическое лечение не приводит к должному улучшению. Рецидив 

неправильного расположения стопы может наступить с ростом и развитием ребёнка, 

во избежание этого необходимы дополнительные медицинские вмешательства. 
 

Питание 

У некоторых новорождённых, хотя не у всех, наблюдаются проблемы с питанием, 

которые могут продолжаться на протяжении последующих периодов развития. 

Данные Unique и медицинской литературы указывают, что с проблемой 

вскармливания сталкиваются чаще всего дети, страдающие болезнями сердца, 

однако она может возникнуть и у других детей. Новорождённые могут испытывать 

трудности при сосании груди, питаться очень медленно, не набирать должную норму 

питательных веществ и не прибавлять в весе. В таких случаях необходима 

обогащённая витаминами молочная смесь. Из-за низкого мышечного тонуса 

(гипотонии) некоторым детям сосание груди и кормление дается с трудом. Одни 

малыши справляются с этой трудностью, но другим нужно прикладывать слишком 

много усилий, поэтому им лучше подойдёт кормление из бутылочки со специальной 

соской для недоношенных детей; других кормят сцеженным молоком через 

назогастральный зонд. Иногда может понадобиться использование 

гастростомической трубки для того, чтобы пища попадала прямо в желудок. 

Появление навыков питья, жевания и питания твердой пищей может происходить 

замедленно. Дети, у которых были трудности с кормлением в младенческом 

возрасте, могут быть подвержены в будущем проблемам с питанием, которые могут 

выражаться в отказе от еды или крайней избирательности в вопросе вкуса и текстуры 

пищи. Необходима постоянная поддержка, чтобы от еды оставалось приятное 

ощущение (Fogu 2007; Engelen 2001; Ng 2001; Nakajima 1995; Unique). 
 

Опрос Unique показал, что некоторые младенцы и дети страдают гастроэзофагальным 

рефлюксом (из желудка в пищевод возвращается пища, которую ребенок может 

срыгнуть или вдохнуть, что приводит к инфекции легких - аспирационной пневмонии), 

но с этим, как правило, можно справиться, вскармливая ребёнка медленно в 

положении полулёжа и при необходимости приподнимая голову ребенка, чтобы он 

не уснул. Если предпринятых мер недостаточно, прописываются лекарства и 

антирефлюксная смесь, этого обычно хватает для того, чтобы пища проходила в 

желудок. Также наблюдаются запоры, но обычно проходят при увеличении объема 

потребляемой жидкости, содержании клетчатки в пище или при назначении 

лекарства. 
 

Рост 

Многие взрослые и дети с дупликацией хромосомы 6p имеют очень небольшой рост, 

они ниже относительно членов своей семьи. Дети, которые рождаются совсем 
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маленькими, обычно остаются низкорослыми и в зрелом возрасте, хотя их вес 

может находиться в пределах нормы.  
 

Еще медленнее увеличивается рост у детей, имеющих сопутствующие заболевания 

и не способных хорошо питаться, но исследование Unique показало, что дети со 

временем могут наверстать недостающий рост. У детей, рождённых с нормальным 

ростом, с большей вероятностью возможен нормальный рост в дальнейшем (Fogu 

2007; Villa 2007; Vermeesch 2004; Engelen 2001; Ng 2001; Unique). Существует очень 

мало информации о росте взрослого человека, но один из взрослых пациентов 

Unique с мозаичной дупликацией между 6p22 и 6p25 имел рост 1.37 см. 
 

Половое созревание 

Существует мало информации о половом созревании детей с подобным 

заболеванием. У одной девочки с мозаичной дупликацией между 6р22 и 6р25 

половое созревание началось вовремя и протекало без каких-либо отклонений; у 

мальчика с дупликацией 6р21.3 было отмечено преждевременное появление 

вторичных половых признаков (волосы на теле) в возрасте семи лет, но тест на 

раннее половое созревание был отрицательным (Engelen 2001; Unique). 
 

Развитие: способность сидеть, двигаться, ходить (крупная моторика) 

Характерна задержка в развитии навыков общей моторики (умение сидеть, 

передвигаться, ходить). Это означает, что ваш ребёнок, как правило, будет 

развиваться согласно естественному ходу развития, однако прогресс будет 

происходить медленнее, чем обычно. Темп развития зависит главным образом от 

врождённых особенностей вашего ребенка, а также от предоставляемых ему 

возможностей, стимуляции и в какой-то степени от терапевтического 

вмешательства. У одного ребёнка с дополнительным материалом участка рядом с 

центромерой 6р, содержащимся в некоторых клетках тела,в виде небольшой 

дополнительной хромосомы, наблюдалось нормальное развитие двигательных 

навыков в возрасте 2 лет. Трудно предсказать возможную подвижность, но в целом 

дети, которые рано научились поднимать голову и переворачиваться, имеют 

склонность к более раннему развитию двигательных навыков. Некоторые дети 

приобретают нормальную подвижность, в то время как другие нуждаются в 

длительной поддержке и физической терапии, чтобы сохранить возможность 

двигаться. 
 

Из практики Unique, малыши научились переворачиваться в возрасте от четырех до 

шести месяцев, сидеть без поддержки — от 6 до 21 месяца, передвигаться — от 

восьми месяцев до двух лет и ходить — от 17 месяцев до трех лет и шести месяцев. 

Не все дети ползали: некоторые передвигались на попе или перемещались при 

помощи перекатывания. Походка может оставаться шаткой долгое время; 

научившись ходить, ребёнок может передвигаться, широко расставляя ноги для 

лучшего баланса, также ему могут понадобиться ходунки для поддержки. Детская 

коляска может быть нужна на улице или во время длительных прогулок. 

Научившись ходить, некоторые дети приобретают навыки подъёма по лестнице, 

езды на велосипеде и бега, однако это возможно не для всех (Fogu 2007; Kerrigan 

2007; Villa 2007; Vermeesch 2004; Ng 2001; Villa 2000; Unique). 
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� После сидения в течение длительного времени её мышцы деревенеют и ей 

трудно ходить. Через несколько минут всё в порядке, но ей часто нужен отдых. 

Этому нет никакого объяснения � - мозаичная дупликация 6p22-6p25, взрослый. 

(При мозаичной дупликации у некоторых клеток есть дупликация, в то время как 

у других её нет). 

Одной из причин задержки двигательных навыков 

является измененный мышечный тонус. У вашего ребёнка 

может быть пониженный мышечный тонус (гипотония) и 

вы можете ощущать его как вялого и обмякшего, когда 

берете его на руки. Обычно с течением времени ситуация 

улучшается, и её можно исправить с помощью физической 

терапии и упражнений. У некоторых детей наблюдается 

повышенный мышечный тонус (гипертонус), при котором 

мышцы остаются напряжёнными и не способны 

растягиваться. Это может привести к потере устойчивости 

и хождению на носочках, в таком случае хирургическое 

вмешательство, известное также как удлинение пяточного 

сухожилия, может улучшить походку вашего ребенка. 
 

Развитие: использование рук, координация 

(мелкая моторика) и самообслуживание 

Большинство детей, хотя и не все, сталкиваются с 

проблемой задержки развития владения руками. У них слабая хватка, они роняют 

вещи на пол, легко все опрокидывают, а держать щипковым захватом большим и 

указательными пальцами и брать в руки маленькие предметы им особенно трудно. 

По данным Unique, дети с задержкой развития могут нуждаться в помощи для того, 

чтобы поесть, одеться и ухаживать за собой как в детском, так и во взрослом 

возрасте. Некоторые дети достигают относительной самостоятельности в этих 

занятиях, однако они обычно медлительнее, чем нормально развивающиеся 

сверстники. 
 

В плане самообслуживания, некоторые подростки достигают определенного уровня 

относительной самостоятельности в одевании, мытье и личной гигиене, хотя 

большинству нужны регулярные напоминания. Возможно, родителям не стоит 

ожидать, что их ребёнок начнет пользоваться туалетом в том же возрасте, что и 

другие дети. Данные Unique показывают, что днём контроль мочеиспускания и 

кишечника может быть достигнут с небольшой или средней задержкой, в то время 

как ночью контроль может оставаться нестабильным или отсутствовать (Engelen 

2001; Ng 2001; Unique). 
 

� У него слабая хватка и он не может держать вещи должным образом, однако у 

него есть мягкий поролоновый мячик для тренировки. Ему нужна помощь для того, 

чтобы раздеться и одеться, почистить зубы и умыться. Он самостоятельно 

пользуется туалетом, но ему нужно об этом напоминать, вытирать его и помогать 

надеть штаны � - дупликация от 6p21.3, 8 лет 

� Он может сам заниматься личной гигиеной, но иногда ему требуется небольшая 

помощь � - дупликация 6p24.2-6p25.3, 10 лет 
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� В детстве она писала утолщёнными карандашами и мелками, но во взрослом 

возрасте пользуется обычными письменными принадлежностями. Она 

самостоятельно пользуется туалетом, чистит зубы и одевается, тем не менее, ее 

нужно поторапливать по утрам �  - мозаичная дупликация 6p22p25, взрослый 
 

Обучение 

Большинству детей понадобится дополнительная поддержка во время обучения. 

Как много нужно будет помогать, станет ясно со временем, и накопленных знаний о 

подростках с дупликацией хромосомы 6p недостаточно, чтобы давать надёжные 

прогнозы. Тем не менее, вполне возможно, что некоторые дети способны учиться с 

относительно нормальным темпом или испытывать только легкую задержку 

психического развития в ранние школьные годы. У одного ребёнка с маленькой 

дополнительной хромосомой, содержащейся в некоторых клеточных линиях и 

состоящей из материала между 6p21.1 и центромерой, IQ (коэффициент интеллекта) 

в 2 года составлял 81 пункт (Villa 2007; Ng 2001). Это возможно не для всех, и среди 

членов организации Unique есть дети с задержкой обучения от средней до тяжёлой. 

Что касается долгосрочной перспективы, по оценкам врачей у двух взрослых 

наблюдались средние когнитивные задержки (Giardino 2002; Unique). Важно 

помнить, что подростки со средними трудностями в обучении способны углубляться 

в сложный материал, а также могут овладеть навыками чтения и письма. 

Некоторым подросткам понадобится широкая квалифицированная поддержка в 

обучении необходимым для повседневной жизни навыкам, и их обучение в первую 

очередь должно быть направлено на освоение навыков самостоятельности, а не на 

достижение академических успехов. 
 

Члены любой семьи, в которой есть ребенок с дупликацией хромосомы 6p, должны 

убедиться, что он подвергается тщательному и регулярному осмотру и находится в 

спокойной, мотивирующей и поддерживающей среде обучения, где признают его 

силы и способности и работают над минимизацией слабостей. Этой средой может 

быть либо общеобразовательная школа, либо специальная, такая, в которой особые 

потребности ребёнка будут удовлетворены наиболее качественно, либо обучение 

на дому, которое может оказаться самым подходящим вариантом (Villa 2007; Ng 

2001; Giardino 2002; Phelan 1986; Chiyo 1975; Unique). 
 

� Он обладает трудностями в обучении от средней до тяжёлой степени, и ему 

сложно спокойно сидеть на месте, когда он что-нибудь делает. Он читает 

обучающие книги, узнает символы и слова, пытается написать свое имя, а также 

другие слова. Есть фразовая речь" - дупликация хромосомы 6p21.3, 8 лет 

� У него средние трудности с обучением, но нет трудностей с концентрацией. Он 

может читать около 40 слов, состоящих из 3-4 букв, пишет свое имя, адрес, имена 

членов семьи, а также рисует людей, деревья и дома. Он нуждается в небольшой 

помощи во время обучения и учится на дому �  - дупликация 6p24.2p25.3, 10 лет 

� У неё средняя степень задержки в обучении, но нет проблем со вниманием или 

концентрацией. Она не умеет читать, но узнаёт символы, пишет свое имя и копирует 

буквы, может нарисовать домик с окнами, пирог со свечками и лицо. Ей плохо 

даются числа, но зато у неё отличная память, и она превосходно справляется с 
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паззлами и работой по дому. Она может достать из машинки белье и развесить его 

на веревке; она может разбить яйца в чашку, смешать их и использовать миксер; 

она может вскипятить чайник и заварить чай; сделать тосты и бутерброды, и подать 

их гостям � - мозаичная дупликация 6p22p25, взрослый 
 

Речь и коммуникация 

Информация о речи и коммуникации доступна только на основе данных 11 

подростков, и в большинстве случаев эта информация поверхностна. Обычно 

развитие речи и языка отражает когнитивные способности ребенка, и многие 

подростки сталкиваются с трудностями в попытках сделать свою речь разборчивой. 

Такие коммуникативные навыки, как ответная улыбка, мимика и речевые звуки 

проявляются до первых слов. Первые слова дети говорили в возрасте между 18 

месяцами и 4 годами. Большинство детей обучают какому-нибудь языку жестов, 

чтобы использовать его либо параллельно с речью, либо в качестве временного 

способа выражения своих мыслей до тех пор, пока разборчивая речь не станет 

основным способом коммуникации. 
 

Некоторые дети по мере развития речевых навыков сначала переходят от 

отдельных слов к коротким фразам, и затем к более длинным предложениям со 

сложной структурой, но некоторые продолжают использовать для общения только 

односложные бормотания или короткие фразы. 
 

Дети могут и не овладеть речью, но зачастую понимают больше, чем способны 

сказать, и хорошо умеют общаться с помощью жестов и знаков. Среди детей, не 

овладевших речью, популярны коммуникационные устройства, облегчающие их 

общение. У некоторых детей есть трудности с произношением отдельных звуков, 

включая ребенка с анкилоглоссией (косноязычием) (Fogu 2007; Villa 2007; Vermeesch 

2004; Ng 2001; Unique). 
 

� Его язык жестов и речь значительно улучшились, теперь он разговаривает 

предложениями, хотя они не всегда понятны незнакомцам, так как ему трудно 

произносить звуки "s" и "l" из-за косноязычия � - дупликация 6p21.3, 8 лет 

� У него задержка речевого развития, поэтому его обучили языку жестов, но теперь 

он в основном разговаривает и использует полные предложения с нормальной 

структурой, хотя ему всё еще сложно произносить некоторые звуки � - дупликация 

6p24.2p25.3, 10 лет 
 

Поведение 

У Unique есть подробная информация о поведении пяти детей, имеющих 

дупликацию хромосомы 6p. В медицинской литературе также имеется краткое 

описание двух детей (Villa 2007; Ng 2001). Этой информации недостаточно для того, 

чтобы составить исчерпывающую картину, но она может помочь семьям понять 

поведение своих детей. У обоих детей, описанных в медицинской литературе — у 

одного дупликация 6p22.2-p21.1, у другого небольшая дополнительная хромосома, 

содержащая материал участка между локусом 6p21.1 и центромерой в некоторых 

клеточных линиях — наблюдались высокий уровень активности и трудности 

концентрации внимания, что соответствует диагнозу "'синдром дефицита внимания 
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и гиперактивности' (СДВГ); в одном 

из этих случаев использовалось 

медикаментозное лечение. У 

ребёнка Unique с дупликацией 

6p21.3 были также диагностированы 

СДВГ и аутизм, для лечения которых 

использовали пищевые добавки с 

рыбьим жиром и стандартные 

методы коррекции поведения. У 

другого ребёнка с дупликацией 6p23 

— 6p25.3, после того, как он стал 

очень странно себя вести, было 

диагностировано сенсорное 

расстройство, однако благодаря 

эрготерапии состояние ребёнка 

значительно улучшилось (Unique). 
 

Два ребёнка из Unique не имеют 

никаких поведенческих проблем, 

напротив, у них образцовое 

поведение. Двенадцатилетняя 

девочка получила национальную 

премию "за энтузиазм и любовь к жизни", на которую её номинировала школа. Во 

взрослом возрасте она мила, имеет хорошие манеры и отличные социальные 

навыки. Десятилетний мальчик с дупликацией 6p24.2p25.3 имеет отличные 

социальные навыки и очень чувствителен к критике. Он сильно расстраивается, если 

ему делают замечание. 
 

� Мы используем таймер для варки яиц, чтобы успокоить его и объяснить, как долго 

что-то будет продолжаться. Мы также используем систему жетонных поощрений: 

он получает хлопушку после ванны, если заработает пять жетонов. Кроме того, он 

любит поцелуи и объятия и говорит "Я люблю тебя, мама". Он — маленькое чудо �  

- дупликация локуса 6p21.3, 8 лет 

� Хотя у неё есть особые потребности, она знает, что есть те, кому хуже, чем ей. У 

неё хорошее чувство юмора и она поднимает всем настроение �  - мозаичная 

дупликация 6p22p25, взрослая 
 

Другие медицинские проблемы 

� Судороги 
Известно, что большинство детей и взрослых, имеющих дупликацию хромосомы 6p, 

не страдают от судорог. В медицинской литературе описываются четыре случая 

(Kerrigan 2007; Villa 2007; Vermeesch 2004; Phelan 1986) и два в Unique, в каждом 

случае успешно контролировавшиеся лекарствами. Очевидной связи между 

размером мозга (микроцефалия, см. выше) или аномальной структурой мозга и 

появлением судорог нет. 
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� Позвоночник 
У троих детей было выявлено искривление позвоночника, но не настолько сильное, 

чтобы требовалось что-то помимо наблюдения. При боковом искривлении 

позвоночника на рентгеновском снимке позвоночник не имеет форму прямой 

линии, а напоминает английскую букву "С" или "S". В большинстве случаев 

небольшое искривление позвоночника со временем корректируется само, но 

прогрессирующий сколиоз приводит к тому, что больному трудно сидеть, а в 

тяжёлых случаях может вызвать проблемы с сердцем и лёгкими. Лечение зависит от 

степени и угла искривления позвоночника и может включать в себя как ношение 

корсета, так и хирургическое вмешательство с целью укрепления позвонков 

(Giardino 2002; Unique). 
 

У четырёх детей были обнаружены сакральные ямки (углубления или отверстия в 

коже в области межъягодичной складки). Они бывают неглубокими, в этом случае 

вы можете видеть дно ямки. Пока ваш ребёнок не приучен к туалету, в сакральной 

ямке может скапливаться стул. Поэтому важно содержать её в чистоте. Сакральная 

ямка может быть глубокой и даже соединяться с центральным каналом спинного 

мозга или толстой кишкой. Если есть такие подозрения, следует провести 

обследование позвоночника с помощью УЗИ или МРТ (Morton 1980; Chiyo 1975; 

Unique). 
 

� Незначительные аномалии гениталий 
Незначительные аномалии развития гениталий возникают не так часто. Неполное 

опущение яичек - одного или обоих - встречалось у трех мальчиков, у двух других 

при рождении наблюдалось гидроцеле— скопление жидкости в мошонке вокруг 

яичка. Лечение неполного опущения яичек зависит от предполагаемой причины и 

обычно необходимо в том случае, если опущение не произошло естественным 

путём вовремя. Яички могут быть опущены с помощью небольшой операции под 

общим наркозом, которая называется орхипексия. Гидроцеле может развиться, 

если канал, через который яички опускаются в мошонку, остается открытым. 

Жидкость из брюшной полости попадает в мошонку через канал. Методом лечения 

гидроцеле у новорождённых обычно является хирургическая операция, во время 

которой удаляется жидкость из полости, и канал между брюшной полостью и 

мошонкой закрывается. У одного мальчика был фимоз — невозможность 

обнажения головки полового члена вследствие сужения крайней плоти, а у другого 

была паховая грыжа, которая выглядит как выпуклость в месте соединения нижней 

передней части брюшной стенки с верхней частью бедра (в паху). Причина грыжи 

состоит в том, что нижняя часть брюшной стенки, которая имеет отверстие во время 

внутриутробной жизни и должна зарасти перед рождением, не зарастает. Через 

маленькое отверстие может пройти только жидкость, а если отверстие большого 

размера, то в нем может застрять петля кишки или другой орган. Паховая грыжа 

должна обязательно быть под наблюдением врача, и вашему ребёнку может 

понадобиться операция, для того, чтобы исправить ее (Fogu 2007; Ragoussis 2006 

(unpublished); Villa 2000; Karamanov 2001; Unique). 
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� Почки 
У троих детей были обнаружены аномалии почек. Среди детей Unique встречается 

почечный рефлюкс, известный также как пузырно-мочеточниковый рефлюкс, при 

котором часть мочи,находящейся в мочевом пузыре, возвращается в мочеточники. 

Если инфицированная моча попадает в почки, они могут воспалиться. С возрастом 

стенка мочевого пузыря укрепляется, и у многих детей рефлюкс проходит. В 

детском же возрасте почечный рефлюкс лечится низкими дозами длительно 

действующих антибиотиков для того, чтобы предотвратить инфекции 

мочевыводящих путей и инфекции почек. К числу других проблем относится 

гидронефроз, при котором происходит расширение почек по разным причинам 

(лечение зависит от причины) и аномальное строение почек, что у одного ребенка 

привело к почечной недостаточности в возрасте 10 лет и к трансплантации почки 

(Ragoussis 2006 (не опубликовано); Engelen 2001; Unique). 
 

� Инфекции 
У новорождённых и маленьких детей с хромосомными нарушениями инфекции 

дыхательных путей, включая ушные инфекции и инфекции лёгких, встречаются 

чаще, чем у детей без нарушений, и это подтверждается в случае с дупликацией 

хромосомы 6p. Однако нет данных, что дети с дупликацией хромосомы 6p страдают 

иммунодефицитом. Пневмония у маленьких детей может возникнуть при 

попадании в нижние дыхательные пути молока или рвотных масс. Инфекции лёгких, 

включая пневмонию, чаще всего возникают у детей зимой. Инфекции могут быть 

очень опасными и могут даже угрожать жизни, однако среди членов Unique не было 

подобных случаев (Fogu 2007; Ragoussis 2006 (не опубликовано)). 
 

� Другие проблемы 
Иногда обнаруживается высокий уровень белка в моче (Ragoussis 2006 (не 

опубликовано); Giardino 2003; Wauters 1993). Высокий уровень белка может не 

вызывать никаких симптомов, но обычно рекомендуется дальнейшее 

обследование. Есть случай рождения младенца с атрезией заднего прохода и 

частичной непроходимостью прямой кишки (Fogu 2007). У другого новорожденного 

была небольшая пупочная грыжа, которая случается, когда небольшое отверстие в 

брюшных мышцах, через которое проходит пуповина, не зарастает после рождения. 

Во многих случаях пупочные грыжи проходят естественным путем к трём или 

четырём годам, но грыжи больших размеров или те, что остаются открытыми после 

этого возраста, могут быть закрыты хирургическим путём. У одного младенца с 

дупликацией 6p22.2-p25.2 при рождении была обнаружена нефункционирующая 

или отсутствующая щитовидная железа и ему была назначена заместительная 

терапия (Unique). 
 

Зрение 
В большинстве статей Unique и в медицинских публикациях не упоминаются 

проблемы со зрением, что дает основание полагать, что многие дети, а, возможно, 
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и большинство из них, имели хорошее зрение. Птоз или блефароптоз (опущение 

верхнего века), при котором глаз открывается не полностью, является наиболее 

частой проблемой. В случае если веко затрудняет зрение, положение может быть 

исправлено хирургически с помощью синтетических материалов или сухожилия 

верхней части бедра (Kerrigan 2007; Ragoussis 2006 (не опубликовано); Dominguez 

2003; Giardino 2002;Unique). Описано четверо детей  со страбизмом (косоглазие), из 

них в двух случаях страбизм сопровождался близорукостью. Страбизм можно 

лечить путем заклеивания здорового глаза, упражнений, ношения очков для 

коррекции рефрактивной ошибки, а также c помощью хирургической операции по 

восстановлению мышц, поддерживающих глаз на месте (Engelen 2001; Giardino 

2002; Chiyo 1975; Unique). У одного ребёнка было обнаружено помутнение 

роговицы (передней части глазного яблока); ребёнку с дупликацией хромосомы на 

участке 6p24.2 - 6p25.3 для восстановления зрения была проведена операция по 

пересадке роговицы (Villa 2000; Unique), и еще у одного ребенка была сетчатка 

маленького размера. У ребёнка с дупликацией хромосомы на участке между 6p12.1 

и 6p22.1 была пигментная дистрофия сетчатки (Fogu 2007), и еще у троих детей была 

близорукость (Ragoussis 2006 (не опубликовано); Giardino 2002; Unique). 
 

Ретинопатия недоношенных — патология, развивающаяся у недоношенных, 

маловесных детей. Повышенная активность гена VEGF (фактор роста эндотелия 

сосудов) в локусе 6р12 у ребёнка с дупликацией хромосомы 6р может утяжелять это 

заболевание. 
 

Слух 
У большинства детей с дупликацией хромосомы 6p нормальный слух. Однако 

некоторые дети с задержкой развития иногда могут казаться глухими, т.к. они 

недостаточно быстро реагируют на слуховые раздражители. Очень малое 

количество детей склонно к частым ушным инфекциям в младенческом и младшем 

возрасте.Инфекции могут привести к скоплению жидкости в барабанной полости и 

необходимости аэрации с помощью временно устанавливаемых в барабанную 

перепонку микротрубок для улучшения слуха (Ng 2001;Unique). 

У двоих детей была выявлена постоянная нейросенсорная тугоухость, ведущая к 

понижению слуха и повлекшая за собой необходимость носить слуховой аппарат. У 

обоих детей была дупликация 6p22p25, у одного — в мозаичной форме, у другого — 

во всех клетках. (Unique). 
 

Зубы 
В общем и целом, дети с хромосомными нарушениями сталкиваются с несколько 

большим количеством проблем с зубами, чем их сверстники. Информация по группе 

из 9 детей показала, что у двух детей десны были утолщенными, а у одного ребёнка 

зубы прорезались раньше времени; у одного ребёнка было выраженное нарушение 

прикуса, вызванное несовпадением зубов верхних и нижних челюстей (Villa 2007; 

Giardino 2002; Ng 2001; Villa 2000; Unique). 
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Сбалансированная инсерционная 

транслокация 

Сбалансированная транслокация 

Почему же так случилось? 

Дупликация может произойти несколькими способами. В первую очередь 

родителям необходимо сдать генетический анализ. В большинстве случаев 

дупликация хромосомы 6р сопровождается утратой материала из другой 

хромосомы и является результатом перестройки в хромосоме одного из родителей 

(Villa 2007; Dominguez 2003). Обычно эта перестройка является сбалансированной 

транслокацией, при которой хромосомы меняются материалом между собой. Так 

как генетически значимый материал не был утерян или приобретен, такой родитель 

обычно не имеет клинических проблем или проблем с развитием, хотя могут быть 

проблемы с зачатием и деторождением. Сбалансированная транслокация, 

вовлекающая в себя одну или несколько хромосом — не редкость: один человек из 

500 является носителем транслокации, т.е. более 13 миллионов человек на планете 

являются носителями сбалансированной транслокации. Другое изменение, которое 

иногда наблюдается в родительских хромосомах — это инсерционная 

транслокация, при которой фрагмент 6р вставляется в другую хромосому. Есть риск, 

что в яйцеклетках или сперматозоидах человека с такими изменениями может 

содержаться либо слишком много, либо слишком мало генетического материала. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

В некоторых случаях дупликация хромосомы 6р происходит, когда оба родителя 

имеют нормальные хромосомы. Для обозначения этого явления генетики 

используют термин de novo (dn). De novo дупликации хромосомы 6p - это результат 

изменений, которые произошли в момент формирования родительских 

сперматозоидов или яйцеклеток либо, возможно, сразу после оплодотворения. Как 

известно, в сложном процессе формирования яйцеклеток и сперматозоидов 

хромосомы должны разрываться и соединяться, но это только изредка приводит к 

проблемам.  
 

В очень редких случаях одинаковая дупликация хромосомы 6р обнаруживается и у 

ребёнка, и у одного из родителей, у которого дупликация ничем себя не проявляла. 

Это может означать, что дупликация хромосомы 6р не является причиной проблем, 

обнаруженных у ребёнка. Также это может означать, что дупликация была 

'активирована' у ребёнка каким-нибудь новым фактором, например тем, от 

родителя какого пола была унаследована дупликация (Bonaglia 2008; Delatycki 

1999). С определённостью можно сказать только то, что вы, как родители, никакими 
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своими действиями не могли вызвать у своего ребёнка дупликацию хромосомы 6р, 

а также никаким образом не могли это предотвратить. Ни экологические или 

диетические факторы, ни факторы образа жизни не влияют на эти хромосомные 

изменения. Никто не виноват в случившемся. 

 

Может ли это произойти снова? 

Вероятность повторной беременности с дупликацией хромосомы 6p напрямую 

зависит от строения хромосом родителей. Если у матери и отца нормальные 

хромосомы, новая дупликация крайне маловероятна. 

Если хотя бы у одного из родителей встречается хромосомная перестройка, 

затрагивающая 6p, то вероятность многократно возрастает. По желанию родителей 

им должна быть предоставлена возможность обсудить риск в их семье и варианты 

его снижения со специалистом по генетическому консультированию. 

Преимплантационная генетическая диагностика (ПГД) требует экстракорпорального 

оплодотворения и биопсии эмбрионов, в этом случае только здоровые эмбрионы 

переносят в матку. Если же родители выбирают естественное зачатие, то возможна 

пренатальная диагностика, включая биопсию хориона и амниоцентез, чтобы 

проверить состояние хромосом ребёнка. Подобные виды диагностики имеют 

высокую точность, однако не все из них доступны повсеместно. 
 

Могут ли у моего ребёнка с дупликацией хромосомы 6p родиться дети с 

подобным недугом? 
Люди с небольшой дупликацией хромосомы 6p могут вступать в близкие 

взаимоотношения и желать завести детей. Точно неизвестно, может ли дупликация 

влиять на фертильность, однако существует вероятность, что, по крайней мере, у 

некоторых людей сохранится нормальная способность к зачатию. Известно мало 

зарегистрированных случаев, когда у родителей с незначительной дупликацией - 

особенно такой, которую можно обнаружить лишь посредством FISH 

(флюоресцентной гибридизации insitu) или методами хромосомного 

микроматричного анализа - болезнь передавалась одному ребёнку или нескольким 

сразу. В одном из таких случаев дупликация хромосомы 6p25 перешла от 

незатронутой матери к дочери, что привело к нарушениям в развитии последней 

(Bonaglia 2008; Hengstschlager 2005). 

У носителей дупликации хромосом при каждой беременности есть 50% риск 

передать по наследству дупликацию и 50% шанс на рождение здорового ребёнка. 

Способность людей с дупликацией ухаживать за ребёнком тесно связана со 

степенью их трудностей в обучении. 

 

Примечание 

Этот буклет сфокусирован только на описании простой дупликации хромосомы 6p. В 

медицинской литературе описано много случаев, когда дупликация 6p возникает 

одновременно с делецией в плече другой хромосомы. Поскольку в таких случаях 

картина отличается от симптомов простой дупликации, в этом буклете они не 

затрагиваются. Unique ведёт список случаев, описанных в специальной литературе, а 

также кариотипов участников Unique. По запросу членов сообщества Unique может 

предоставить все необходимые материалы. 
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Фонд Unique составил список других организаций и веб-сайтов с целью помочь семьям, 

ищущим информацию и поддержку. Это не означает, что мы одобряем их содержание или 

несём какую-либо ответственность за него. 

Данная брошюра не может заменить профессиональную медицинскую консультацию. 

Семьи должны обратиться к квалифицированному врачу по всем вопросам постановки 

генетического диагноза, лечения и здоровья. 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. Данный материал был подготовлен фондом Unique и проверен 

доктором Яннисом Рагуссисом, главой отделения геномики из Оксфордского Центра 

доверия по человеческой генетике (DrJ iannis Ragoussis, Head of Genomics, Wellcome Trust 

Centre for Human Genetics, Oxford), а также профессором Май Хультеном, 

дипломированным врачом и доктором наук, членом Королевской коллегии патологов из 

Уорикского университета, Великобритания, (Professor Maj Hultén BSc, PhD,MD, FRCPath, 

Professor of Medical Genetics, University of Warwick, UK) 2008 г. 
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Группа поддержки семей с редкими хромосомными 

отклонениями 

G1, The Stables, Station Road West, Oxted, Surrey RH8 9EE, United Kingdom  
Тел./факс: +44(0)1883 723356  
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Присоединитесь к сообществу Unique, чтобы получить дополнительную 

информацию, необходимую помощь и контактные данные семей с 

аналогичной проблемой. 

Unique - благотворительная организация, которая не получает 

государственного субсидирования и существует исключительно на гранты 

и пожертвования. Если у вас есть такая возможность, пожалуйста, 

сделайте пожертвование на нашем сайте: www.rarechromo.org 

Пожалуйста, помогите нам помочь вам! 

Ссылка на страницу Facebook по 6ой хромосоме:  

www.facebook.com/groups/chromosome6 

Поддержка и информация 
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