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Сочетание дупликации и делеции хромосомы 9p 
И дупликация, и делеция хромосомы 9p являются редкими клиническими 
хромосомными отклонениями. Дупликация 9p образуется при наличии 
дополнительного генетического материала короткого плеча хромосомы 9 (9p) в 
клетках тела, а делеция 9p возникает, если отсутствует часть хромосомы 9p.  
Иногда встречаются случаи, когда дупликация и делеция хромосомы 9p 
сосуществуют. Это означает, что произошло как удвоение, так и потеря материала. 
Размер дупликации и делеции варьируется, и, как и в случае с другими 
хромосомными отклонениями, наличие дополнительного фрагмента и отсутствие 
участка 9-ой хромосомы может повлиять на развитие и интеллектуальные 
способности ребенка, однако выявленные индивидуальные особенности 
значительно разнятся. 
 

Явление, при котором определенная специфика развития обусловлена конкретной 
причиной и наблюдаются у группы людей, называется синдромом. Подобным 
образом проявляются и признаки дупликации 9p и делеции 9p. Такие отклонения 
известны как синдром дупликации 9p (или трисомия 9p, или синдром трисомии 
9p). Обычно используется термин «синдром дупликации 9p», так как чаще всего 
наблюдается дупликация не всего плеча 9p, а его части (Fujimoto 1998)) и синдром 
делеции (или минус-9p, или синдром моносомии 9p) соответственно. У людей, 
имеющих одновременно дупликацию и делецию хромосомы 9p, могут проявиться 
особенности, вызванные и синдромом дупликации 9p, и синдромом делеции 9p  
(Di Bartolo 2012; Pedurupillay 2014). 
 

 

Справочная информация о хромосомах 
Организм человека состоит из миллиардов клеток. 
Подавляющее большинство этих клеток содержит 
набор из 20 000 различных генов, передающих 
информацию организму о том, как развиваться, 
расти и функционировать.  
 

Гены содержатся в структурах, которые 
называются хромосомами. Хромосомы  
(и, следовательно, гены) наследуются парами — 
по одной от каждого родителя.  
 

Источники 
Брошюра содержит информацию о 16 случаях отклонений, описанных в 
опубликованной медицинской литературе, и сведения, полученные от членов 
группы Unique. Имя первого автора и дата публикации статей указаны для того, 
чтобы вы могли найти аннотации или полные статьи в базе данных медицинских и 
биологических публикаций PubMed (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/). 
Большая часть статей доступна на сайте Unique. В 2017 году опрос прошли девять 
участников группы Unique с сочетанием дупликации и делеции хромосомы 9p. В 
данной брошюре приведена информация из базы данных о других шести случаях 
сочетания дупликации и делеции хромосомы 9p. 

Справочники Unique, посвященные дупликациям и делециям 9p 
Люди с сочетанием дупликации и делеции 9p обычно обладают особенностями, 
которые относятся и к дупликации хромосомы 9p, и к делеции хромосомы 9p. 
Unique публикует отдельные справочники, содержащие полезную информацию о 
дупликациях 9p, делециях 9p и делециях 9p24. 

Пары хромосом 1-22, 
X и Y (мужской кариотип) 

Пара 9-ой хромосомы обведена красным. 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/
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Обычная клетка организма человека содержит 46 хромосом. Две хромосомы из 46 
являются половыми: XX у девочки и XY у мальчика. Остальные 44 хромосомы 
сгруппированы в 22 пары и нумеруются от 1 до 22, начиная с пары самых крупных 
хромосом до пары самых мелких. 
 

Хромосомные изменения 
В результате слияния сперматозоида и яйцеклетки образуется клетка. Эта клетка 
должна непрерывно делиться, тем самым копируя свой генетический материал 
(этот процесс называется репликация) для создания миллиардов клеток, 
необходимых для роста и развития организма. Иногда во время образования 
яйцеклетки или сперматозоида, а также в момент сложного процесса деления, 
части хромосом могут теряться, удваиваться и/или перестраиваться. Последствия 
любой хромосомной перестройки, зависят от количества генетического материала 
на участке хромосомы, от генов и/или областей, контролирующих другие гены, а 
также от множества других факторов, которые еще не полностью изучены (см. 
Важны ли размер и расположение дупликации и делеции?).  
 

Рассмотрим участок хромосомы 9 
Хромосомы нельзя увидеть невооруженным глазом, но если их окрасить и 
увеличить под микроскопом, то можно заметить, что каждая хромосома обладает 
характерным рисунком из светлых и темных бэндов. Примеры расположения 
бэндов на участке хромосомы 9 представлены ниже.  

Каждая хромосома имеет короткое плечо (p) (от французского слова «petit» — 
малый) и длинное плечо (q). Бэнды нумеруются, начиная от места соединения 
короткого и длинного плеча хромосомы, которое называется центромера 
(выделено желтым). Нумерация бэндов зависит от их расположения к центромере: 
чем ближе бэнд у центромере, тем меньше его порядковый номер. Например, бэнд 
p12, который находится в проксимальной области, то есть близко к центромере. 
Бэнды с большим порядковым номером, например, p23, располагаются дальше от 
центромеры и ближе к концу хромосомы. Эта часть хромосомы называется 
дистальной. Термин cen применяют для обозначения близкого расположения 
бэнда к центромере, а термин ter («на границе») обозначает близкое расположение 
к концу короткого или длинного плеча. 
 

В случае любой дупликации или делеции, т.е число удвоенной/утраченной ДНК, 
может варьироваться. Дупликации и делеции, которые настолько малы, что их 
невозможно увидеть под микроскопом, даже с помощью стандартных методов, 
называются микродупликациями/микроделециями. 
 

Лабораторный метод под названием FISH (флуоресцентная гибридизация in situ) 
позволяет более подробно рассмотреть участки хромосом и помогает обнаружить 
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Термин «dup/del», используемый в брошюре, обозначает дупликацию участка 
короткого плеча хромосомы 9, которая сопровождается делецией части короткого 
плеча хромосомы 9. Дупликация 9p21.3 – p24.2, сопровождающаяся делецией 
9p21.1 – p21.3, далее обозначена как dup 9p21.3p24.2/del 9p21.1p21.3 
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дупликацию или делецию. В данном методе используются фрагменты ДНК с 
флуоресцентной меткой, которая совпадает с ДНК на определенных местах 
хромосомы, поэтому этот метод применяется только когда уже известно, на каком 
участке хромосомы произошло изменение. 
 

В настоящее время одним из распространенных методов обследования является 
хромосомный микроматричный анализ (ХМА), который позволяет более детально 
рассмотреть ДНК. Микроматричный анализ помогает обнаружить небольшие по 
размеру дупликации и делеции даже в тех случаях, когда невозможно 
предположить, на каком участке произошло изменение в хромосоме. Кроме того, 
данный метод эффективен для точного определения фрагмента ДНК, который был 
затронут при делеции/дупликации. Однако с помощью этого метода невозможно 
определить, переместился ли дуплицированный фрагмент ДНК в другое место той 
же хромосомы или на другую хромосому.  
 

Достижения в области развития методов секвенирования нового поколения (NGS) 
позволяют поставить более точный диагноз и лучше понимать природу редких 
хромосомных отклонений. NGS дает возможность единовременно «прочитать» 
множество генов, целый участок гена в геноме, кодирующего белок 
(полноэкзомное секвенирование (WES)) или весь геном целиком (полногеномное 
секвенирование (WGS)), а не только указанные области или отдельные гены, 
подлежащие секвенированию. Этот метод позволяет рассмотреть изменения во 
всем геноме, что особенно важно при выявлении микродупликаций/микроделеций, 
которые не всегда можно выявить с помощью хромосомного микроматричного 
анализа (ХМА). Методы NGS также могут диагностировать мозаицизм низкого 
уровня (см. Мозаицизм).  
 

Методы NGS значительно сокращают время, необходимое для точной 
генетической диагностики, позволяют получить индивидуальный медицинский 
прогноз, разработать план лечения и проконсультироваться с врачом-генетиком 
при возникновении тех или иных проблем. Кроме того, этот метод в большинстве 
случаев исключает необходимость прохождения дополнительных диагностических 
обследований, которые могут быть дорогостоящими и инвазивными (например, 
биопсия).  
 

Несмотря на то, что технологии NGS имеют много преимуществ, у них есть и 
недостатки, такие как: хранение большого объема полученных данных, 
конфиденциальность данных, а также в ходе анализа могут быть найдены 
«случайные находки», не связанные с исходной целью тестирования, которые при 
могут оказать влияние на здоровье обследуемого. Уменьшить количество 
случайно полученных результатов и сократить объем производимых данных 
возможно с помощью использования генных панелей, содержащих ограниченный 
набор генов (от двух и до 100), которые связаны с конкретными редкими 
хромосомными отклонениями или их признаками (Rabbani 2016; Firth 2018). 
Недостатком «панелей генов» является чтение ограниченного числа генов.  
 

Раньше, если вместе с диагностированной дупликацией или делецией большего 
размера встречалась микродупликация или микроделеция, она могла быть не 
выявлена. Поэтому есть вероятность, что людей с сочетанием дупликации и 
делеции 9p на самом деле больше, чем нам известно. Использование технологии 
микрочипов и методов NGS позволяет обнаруживать большее количество случаев 
сочетания дупликации и делеции хромосомы 9p и помогает в изучении так 
называемых «критических зон» для проявления определенных признаков, а также 
предоставляет более точные данные (см.  Важны ли размер и расположение 
дупликации и делеции?) (Di Bartolo 2012; Shi 2017). 
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Результаты хромосомного анализа 
Для интерпретации полученных результатов обязательно нужно посетить врача – 
генетика или генетического консультанта, которые смогут подробнее рассказать 
вам о генах, а также об удвоенном и утраченном генетическом материале. Вам 
предоставят результаты теста, который покажет, в каком объеме генетический 
материал хромосомы 9 был дублирован и утрачен. 
 

В зависимости от результатов проведенного теста кариотип вашего ребенка с 
сочетанием дупликации 9p и делеции может выглядеть следующим образом:  
 
 

46,XY,der(9)del(9)(p22)dup(9)(p12p22)  
Этот результат показывает, что было обнаружено ожидаемое количество хромосом 
(46). Результат также свидетельствует о наличии X и Y хромосом, следовательно, 
носитель генетического материала — представитель мужского пола. В случае 
деривативной хромосомы (der) наблюдается более одной перестройки в хромосоме 
9 (9). Del (9) означает делецию хромосомы 9. (p22) означает утраченный участок в 
коротком плече хромосомы. Dup (9) означает, что в 9 хромосоме также имеется 
удвоение участка хромосомы. (p12p22) показывает, какие участки хромосомы 
удвоены. В данном случае, дублирован участок короткого плеча хромосомы от 
бэнда p12 до бэнда p22. Таким образом, у человека присутствуют дупликация и 
делеция хромосомы 9p. 
 
 

arr 9p24.3p23(203861_10579116)x1, 9p23(10579116_12914472)x3 [hg19] dn  
Этот результат показывает, что был проведен хромосомный микроматричный 
анализ (ХМА) и было обнаружено две структурные аномалии. Одна из них 
затрагивает бэнды от 9p24.3 до p23, а также ДНК между парами оснований 203861 
и 10579116 (10,375,305 пар оснований, или 10.38 Мб). (x1) указывает на то, что не 
хватает одной копии генетического материала (обычно их две). Таким образом, 
речь идет о делеции. Вторая аномалия затрагивает участок хромосомы 9 p23 и 
ДНК между парами оснований 10579116 и 12914472 (2,335,356 пар оснований, или 
2.34 Мб). (x3) свидетельствует о наличии дополнительной копии генетического 
материала или дупликации. Таким образом, у человека присутствуют как делеция, 
так и дупликация хромосомы 9p. hg19 указывает на то, какая сборка генома 
человека использовалась при проведении анализа (см. Сборки генома (синее 
поле)). Дупликация имеет статус dn или de novo (с латинского - «с самого 
начала»). Это означает, что подобное изменение произошло впервые; при 
исследовании кариотипа родителей не было обнаружено дупликации или других 
хромосомных перестроек в хромосоме 9p.  
 
 

Mos 46,XX,del(9)(p22.3)dup(9)(p11p22.3)[18]/46,XX,del(9)(p22.3)[12] 
Мозаицизм (см. Мозаицизм) указывает на наличие в клетках разного числа 
хромосом или измененного порядка их расположения. Согласно этой записи, у 
ребенка был обнаружен стандартный набор хромосом (46), пол женский (XX). В 
ходе обследования был произведет анализ материала из тридцати клеток. В 18 [18] 
клетках были обнаружены делеция (del) 9 хромосомы (9), включая участок p.22.3 
(22.3), и дупликация (dup) 9 хромосомы (9), включая участки от p11 до p22.3 
(p11p22.3). Следовательно, в этих клетках присутствуют делеция и дупликация 
хромосомы 9p. 12 [12] клеток показали женский кариотип (46,XX), однако анализ 
также показал делецию 9 хромосомы (del(9)), включая участок (p.22.3). Таким 
образом, у человека наблюдается сочетание дупликации и делеции хромосомы 9p 
в одних клетках, и только делеция хромосомы 9p в других. 
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Мозаицизм 
У некоторых людей клетки, содержащие хромосомный материал с дупликацией и  
делецией хромосомы 9p, существуют параллельно с другими клетками, обладающими 
нормальный набор хромосом и нормальное расположение хромосомного материала.    
В других клетках может встречаться только дупликация или же только делеция 
участка, расположенного на коротком плече хромосомы - 9p. Это явление     
называется мозаицизм, который, как правило, возникает после оплодотворения. 
 

Как часто встречается сочетание дупликации и делеции   
хромосомы 9p?  
Ответить на данный вопрос сложно, но фонду Unique известно, что в медицинской 
литературе описано как минимум 16 случаев сочетания дупликации и делеции на 
хромосоме 9 при отсутствии других редких хромосомных отклонений. Более того, в 
действительности случаи данного хромосомного отклонения более распространены, 
однако эти случаи либо не описаны, либо не диагностированы (Teebi 1993; Muroya 
2000; Krepischi-Santos 2003; Faas 2007; Hauge 2008; Swinkels 2008; Hulick 2009; Jelin 
2010; Al Achkar 2010; Chen 2011; Di Bartolo 2012; Neira 2012; Recalcati 2012;  
Kowalczyk 2013; Schlade-Bartusiak 2013; Pedurupillay 2014). 
В 2017 году в группе Unique состояло 15 человек, у которых было обнаружено 
сочетание дупликации и делеции на хромосоме 9p. Мы очень благодарны 9 семьям, 
согласившимся принять участие в исследовании Unique в 2017 году, а также тем,      
чьи данные использовались при написании этой брошюры. 
 

Почему это произошло?  
Хромосомные отклонения могут возникнуть либо в результате перестроек в 
родительских хромосомах при зачатии, либо впервые (de novo). Во втором случае 
ребенок с хромосомным отклонением является первым членом семьи с хромосомной 
аномалией. 
 

Чтобы выяснить причину наличия у ребенка редкого хромосомного отклонения, в 
первую очередь необходимо провести генетический анализ крови родителей.   
Согласно медицинской литературе и сведениям Unique, в большинстве случаев у  
обоих родителей окажуется нормальный хромосомный набор (кариотип) (Neira 2012; 
Unique). Следовательно, дупликация и делеция хромосомы 9p возникают в результате 
ошибки в сложном процессе репликации (копирования) цепи ДНК при формировании 
родительских сперматозоида или яйцеклетки. Такие случаи генетики обозначают 
термином «de novo» (dn), подразумевая, что дупликация и делеция возникли впервые,  
а не были унаследованы ребенком от родителей.  

Сборки генома 
В 2003 году было объявлено о завершении международного проекта «Геном человека», главной 
целью которого было расшифровка последовательности генома человека и карты генов.  
 

Тем не менее, анализ некоторых участков не был завершен до конца, и ученые продолжают 
исследования, восполняя пробелы на карте генов. При появлении новой информации о 
геномной последовательности нумерация пар оснований хромосом, а, следовательно, генов и 
дупликаций меняется. 
 

Каждую новую версию генома обычно называют сборкой. Новые сборки генома публикуются 
каждые несколько лет. Представленная генетическая информация основана на самой последней 
на момент проведения исследования сборке генома человека (Genome Reference Consortium 
(GRC) human (h)). Таким образом, последовательность ДНК обозначается как hg19 (в 
результатах генетического обследования она также может быть записана как GRCh37), то есть 
геном человека, который появился в 2009 году, или hg 18 — геном человека, появившийся в 
2006 году. Чем меньше порядковый номер hg, тем раньше была выпущена сборка. Новейшая на 
данный момент сборка появилась в 2014 г. и получила название GRCh38/hg38.  
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Но независимо от того, являются ли дупликация и делеция унаследованными или 
de novo, хромосомные перестройки встречаются у детей во всем мире независимо 
от их происхождения. Такие изменения происходят естественным путем: они 
встречаются также среди растений и животных. Нет никаких оснований полагать, 
что образ жизни и действия родителей до, во время или после зачатия влияют на 
возникновение дупликации или делеции.  
 

Данные, полученные от 9 семей из группы Unique, принявших участие в 
исследовании в 2017 году, указывают на то, что подавляющее большинство 
случаев сочетания дупликации и делеции хромосомы 9p имеет статус de novo. В 6 
из 9 случаев хромосомная перестройка произошла впервые, одна семья отказалась 
пройти исследование, в другой семье родители не были уверены, а в последней 
семье у матери была обнаружена незначительная дупликация. 
 

Диагноз 
Данное хромосомное отклонение может быть диагностировано в любом возрасте. 
Согласно имеющимся данным, большинству членов Unique диагноз был поставлен 
при рождении или в течение первого года жизни. Как правило, обследование 
проводилось по причине проблем со здоровьем, возникшими непосредственно 
после рождения, задержкой в развитии или «дисморфическими» (специфичными) 
чертами лица. 
 

Одной девочке с сочетанием дупликации 9p23p24.1 и делеции 9p24.1p24.3 
хромосомы 9p диагноз был поставлен только в возрасте 10 лет. Однако этот случай 
является скорее исключением. Стоит отметить, что, в отличие от других членов 
Unique с дупликацией в так называемых «критических областях», при синдроме 
дупликации хромосомы 9p дупликация находится вне «критических областей», 
хотя у девочки все равно наблюдались признаки данного синдрома. Делеция также 
расположена вне предполагаемой «критической области» 9p22.2p23 для наличия 
признаков синдрома делеции хромосомы 9p, однако такая ситуация характерна 
более чем для половины членов Unique с сочетанием дупликации и делеции 
хромосомы 9p (См. Имеют ли значение размер и расположение дупликации и 
делеции?). 
 

Unique не располагает исчерпывающими данными, однако, по подсчетам, 
сочетание дупликации и делеции хромосомы 9p чаще встречается у девочек: в 
группе Unique состоят 9 девочек и 6 мальчиков с таким хромосомным 
отклонением, а в медицинской литературе описаны случаи 10 девочек и 5 
мальчиков. 
 

 Нашего сына направили на обследование спустя пару дней после рождения, 
потому что его оценка по шкале Апгар равнялись 3 [из 10]. Диагноз помог в 
определении дальнейшего лечения, так как у него было много проблем со 

здоровьем в младенчестве , — дупликация 9p13.1p23/делеция 9p23p24.3 
 

Может ли это произойти снова? 
Вероятность рождения еще одного ребенка с сочетанием дупликации и делеции 
хромосомы 9p зависит от результатов хромосомного анализа родителей. Если в 
результате анализа у родителей не было обнаружено хромосомных аномалий, то 
вероятность повторного рождения ребенка с подобным хромосомным 
отклонением не выше, чем в любой другой семье. Если же анализ выявил 
перестройку в родительских хромосомах, тогда эта вероятность гораздо выше. 
Ситуация в каждой семье индивидуальна, поэтому родителям следует обратиться к 
врачу - генетику или консультанту по генетическим вопросам и обсудить 
возможные риски. 
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(Примечание: В исследованиях Unique участвовали двое детей от одних родителей.  
В ходе генетического теста у них было обнаружено одинаковое сочетание 
дупликации 9p21.3p24.2 и делеции 9p21.3p21.3. Оба генетических отклонения имели 
статус de novo (т.е. произошли впервые), так как подобные изменения не были 
выявлены у родителей. Генетик, который сравнивал повторное появление этого 
хромосомного отклонения у последующего ребенка с «молнией, которая никогда не 
ударяет в одно место дважды», не может объяснить данный феномен.) 
 

Признаки сочетания дупликации и делеции хромосомы 9p 
Каждый человек с сочетанием дупликации и делеции хромосомы 9p уникален. 
Проблемы со здоровьем и развитием отличаются даже у людей с одинаковыми или 
очень похожими хромосомными перестройками (см. Имеют ли значение размер и 
расположение дупликации и делеции?). Как дупликация, так и делеция хромосомы  
9p обладают характерными признаками. И хотя при упомянутом хромосомном 
отклонении проявляются признаки, свойственные как для синдрома делеции, так и 
для синдрома дупликации, существует множество вариантов их сочетаний, а 
некоторые признаки и вовсе являются общими для дупликации и делеции  
хромосомы 9p. 
 

Основные проявления дупликаций хромосомы 9p: 
 характерный внешний вид лица и форма головы, например, низко посаженные, 

торчащие уши необычной формы; широкий нос с луковицеобразным кончиком; 
широко/глубоко посаженные, скошенные книзу, запавшие глаза (иногда со 
складками верхнего века у внутреннего угла глаза); маленькое расстояние    
между носом и верхней губой; опущенные уголки губ; низкая линия роста волос; 
короткая, широкая, в некоторых случаях крыловидная шея 

 определенная степень задержки в развитии 

 трудности в обучении, как умеренные, так и серьезные 

 задержка речевого и языкового развития 

 задержка роста, обычно небольшая 

 аномалии кистей и стоп 

 заболевания зубов, в том числе позднее прорезывание, скученность, зубной 
скрежет и тонкая эмаль 

 низкий мышечный тонус (гипотония) 

 среди мальчиков распространены незначительные аномалии развития половых 
органов и неопущение яичек; среди девочек аномалии развития половых    
органов встречаются реже 

 запоры 

 трудности при кормлении, включая рефлюкс, который обычно проходит в   
раннем или дошкольном возрасте 

 

Другие признаки 
 Следующие признаки также встречаются у некоторых людей с дупликацией 9p:  

 искривление позвоночника/аномалии развития опорно-двигательной системы 

 гипермобильные или, в редких случаях, малоподвижные суставы 

 большой передний родничок (мягкая область на макушке) у младенцев, который 
поздно закрывается 

 косолапость (деформированная стопа) или искривление ног под необычным углом 

 близорукость и/или страбизм 

 экссудативный средний отит/частые ушные инфекции, которые обычно проходят 
в детстве 
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 высокое узкое небо, реже — расщепленная губа или небо (волчья пасть) 

 судорожный синдром 

 частые респираторные инфекции в младенчестве и раннем возрасте 

 заболевания сердца, которые обычно проходят естественным образом 

 аномалии мозга 

 широкий спектр других специфичных признаков был получен из медицинской 
литературы и от участников группы Unique. 

 

(Fujimoto 1998; Schinzel 2001; Bonaglia 2002; de Pater 2002; Zou 2009; Amasdl 2012; 
Guilherme 2014; Stagi 2014; Brar 2017; Unique). 
 

Основные признаки, характерные для людей с делецией 9p:  
 характерная форма головы и лицеыфе особенности, например: широко 

посаженные монголоидные глаза со складками кожи у внутренних уголков 
глаз; большое расстояние между носом и верхней губой; недоразвитые верхняя 
челюсть, скулы и глазницы; плоская переносица и вывернутые наружу ноздри; 
маленький рот; маленькая/недоразвитая нижняя челюсть; низко 
расположенные уши нетипичной формы 

 тригоноцефалия (килевидный лоб) или небольшой гребень на лбу; плоский 
затылок (задняя часть головы) 

 небольшая задержка в развитии 

 трудности в обучении, как умеренные, так и серьезные 

 задержка речевого и языкового развития 

 задержка роста, обычно небольшая 

 аномалии кистей и стоп 

 заболевания зубов, в том числе позднее прорезывание, скученность, зубной 
скрежет и тонкая эмаль 

 низкий мышечный тонус (гипотония) 

 среди мальчиков распространены небольшие аномалии гениталий или 
неопущение яичек. В некоторых случаях невозможно определить пол или 
может быть реверсия пола (у детей с мужским набором половых хромосом XY 
гениталии выглядят, как женские). Аномалии половых органов у девочек 
встречаются реже 

 запоры 

 трудности при кормлении, включая рефлюкс, который обычно проходит в 
раннем или дошкольном возрасте 

 

Другие признаки 
Следующие признаки также встречаются у некоторых людей с делецией 9p:  
 

 искривление позвоночника/аномалии развития опорно-двигательной системы 

 гипермобильность суставов 

 нистагм (патологические движения глаз)/страбизм (косоглазие) 

 глаукома 

 катаракта (помутнение хрусталика) 

 узкие или заблокированные носовые ходы 

 экссудативный средний отит/частые ушные инфекции, которые обычно 
проходят в детстве 

 высокое узкое небо, реже — расщепленная губа или небо (волчья пасть) 
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 частые респираторные инфекции в младенчестве и раннем детстве 

 сердечная недостаточность 

 аномалии мозга 

 судорожный синдром 

 почечный рефлюкс 

 грыжи (орган выпадает из нормального положения) 

 пупочная грыжа (кишка или другие органы находятся за пределами брюшной 
полости ребенка из-за отверстия в области пупка; кишечник покрыт только 
тонким слоем тканей и легко просматривается) 

 гипопигментация (светлые участки на коже и/или волосах) 

 чрезмерное слюнотечение 

 преждевременное (раннее) половое созревание 

 расстройства аутистического спектра (РАС) 

 нарушения сна 
 

(Christ 1999; Kawara 2006; Swinkles 2008; Recalcati 2012; Onesimo 2012;  
Güneş 2016; Spazzapan 2016; 9pminus.org; Unique) 
 

Имеют ли значение размер и расположение дупликации и 
делеции? 
Вопрос, на который родители хотят получить ответ чаще всего: «Каким образом 
размер и расположение дупликации и делеции определяют особенности моего 
ребенка?». Выяснилось, что особенности проявляются по-разному у каждого 
ребенка и не всегда зависят от размера или расположения дупликации и делеции. 
Считается, что количество и локализация генетических изменений влияют на 
степень и тяжесть отклонений. То есть люди с незначительными дупликацией и 
делецией имеют меньшее количество отклонений, а дупликация и делеция 
определенных участков всегда проявляется характерным образом. Но такое 
предположение является слишком большим упрощением (Bonaglia 2002;        
Hauge 2008; Zou 2009; Abu-Amero 2010; Jelin 2010; Bouhjar 2011; Di Bartolo 2012; 
Pedurupillay 2014; Brar 2017).  
 

Мы точно знаем, что проявления хромосомных изменений значительно 
отличаются друг от друга и зависят от конкретного участка хромосомы 9p, где 
наблюдается делеция и дупликация: если это дупликация локуса 9p11.2 – p13.1,   
то она не несет значительных последствий для развития. Тем не менее, делеция 
участка 9p12 – 9p13 связана с рядом особенностей, которые включают в себя 
задержку развития  умеренной степени, трудности при кормлении, СДВГ, тремор 
рук и зубной скрежет (Calabrese 1994; Giltay 1994; Eshel 2002; di Giacomo 2004; 
Niemi 2012; Crone 2016). 
 

Критически важные участки дупликации 9p 
Ранее предполагалось, что «критическая область» для появления характерных 
признаков дупликации 9p располагается в сегменте размером примерно 6 Мб, что 
составляет шесть миллионов пар оснований или «ступеней винтовой лестницы» 
ДНК, между 9p22.1 и 9p23, то есть между точками (микросателлитными 
маркерами) D9S267 и D9S162 (McGuire 2000). Считается, что у людей с 
дупликацией, не затрагивающей этот сегмент, не будет каких-либо специфических 
признаков. 
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На данный момент исследователи предпринимали попытки определить более 
точные границы «критических областей» для конкретных признаков, в связи с чем 
было сделано предположение, что трудности в обучении определяются сегментом 
размером 2,6 мб на участке 9p22.3p23, речевая/языковая задержка — сегментом 
4,9 мб на участке 9p21.2p21.3, характерные черепные и лицевые признаки — на 
участке 9p22.1p22.3. По предварительным данным, область, критичная для 
возникновения аномалий неба, находится в пределах p22.1p22.2 (Haddad 1996; 
Fujimoto 1998; Bonaglia 2002, de Pater 2002; Zou 2009; Abu-Amero 2010; Brar 2017). 
 

Согласно некоторым сведениям из медицинской литературы и информации, 
полученной от семей Unique, размер и расположение дупликации связано с 
наличием тех или иных признаков и степенью их проявления. Тем не менее, среди 
участников Unique эта связь не всегда прослеживается. В то время как у двух 
детей с дупликацией всего плеча хромосомы 9p наблюдались умеренные 
трудности в обучении, у детей с меньшими дупликациями были обнаружены более 

Предполагаемые возможные критические области для синдромов 
дупликации и делеции 9p 

   

  Предполагаемая критическая область для возникновения  
  трудностей в обучении (дупликации 9p) 
 

  Предполагаемая критическая область для возникновения  
  характерных черепно-лицевых признаков (дупликации 9p) 
 

  Предполагаемая критическая область для возникновения речевой/ 
  языковой задержки (дупликации 9p) 
 

  Предполагаемая критическая область для возникновения синдрома 
  делеции 9p  
 

  Предполагаемая критическая область для более дистальных делеций  
  (делеции 9p) 
 

  Предполагаемая критическая область для возникновения нарушений  
  в дифференциации пола (делеции 9p) 
 

  Предполагаемая критическая область для возникновения  
  расстройства аутистического спектра (делеции 9p) 
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серьезные проблемы. Например, у девочки с дистальной дупликацией на 
маленьком участке 9p24.1p24.3 проявлялись многочисленные признаки синдрома 
дупликации 9p: судорожный синдром, страбизм, аномалии мозга, трудности при 
кормлении, гипотония, задержка в развитии, слабо выраженные трудности в 
обучении и задержка речевого развития. С другой стороны, у мужчины с 
дупликацией участка 9p24.1 наблюдалось небольшое количество слабо 
выраженных особенностей, что не помешало ему отслужить в армии и сменить 
несколько рабочих мест.  
 

Члены семей с одной и той же дупликацией могут иметь значимые различия в 
степени проявления ее признаков. У брата и сестры с унаследованной по отцовской 
линии дупликацией участка 9p22.3p24.1 было обнаружено несколько схожих 
признаков, но были и значимые различия. А у их отца, диагноз которому был 
поставлен после 40 лет, была выявлена речевая задержка и трудности обучения в 
школе. 
 

 [У моего сына и дочери такая же дупликация 9p22.3p24.1, как и у их отца].           
В чем-то они похожи, но многие черты при одной и той же дупликации сильно 

разнятся , — мать двоих детей с «небольшой» дупликацией 9p22.3p24.1 
 

Критически важные участки делеций 9p 
Порой бывает очень идентифицировать критическую область или области, потеря 
которых при делеции приводит к появлению признаков, характерных для синдрома 
делеции 9p. Одни группы исследователей сузили потенциально критичную область 
до диапазона 9p22p23, который, по предложению одной из исследовательских 
групп, мог бы в дальнейшем быть уменьшен до размера 0,3 мб на участке 9p22.3. 
Другие исследователи считают, что критическая область расположена на конце 9p 
и содержит гены, которые с большой вероятностью приводят к проявлению 
признаков синдрома делеции 9p. Кроме того, делеция участка 9p24.3  хромосомы 
присутствовала и в случаях реверсии пола и генитальных аномалий, которые 
иногда связаны с делециями 9p (см. Аномалии гениталий), в то время как гены, 
связанные с расстройством аутистического спектра (РАС), как предполагают, 
расположены на участке 9p24 (см. Сложное поведение).  
 

Как и с дупликациями 9p, связь между размером и локализацией делеции 9p и 
наблюдаемыми признаками не так очевидна, как можно предположить. У детей с 
одинаковыми делециями могут быть значимые различия степени и тяжести 
признаков. Например, когда исследователи сравнили 12 испытуемых с сочетанием 
дупликации и делеции хромосомы 9p, где делеция включала участок 9p24.3, только 
у одного из них были обнаружены генитальные аномалии (Veitia 1997; Christ 1999; 
Kawara 2006; Faas 2007; Vinci 2007; Hague 2008; Swinkels 2008; Di Bartolo 2012; 
Yang 2012; Pedurupillay 2014; Güneş 2016; Unique). 
 

Что это значит для сочетания дупликации и делеции    
хромосомы 9p? 
По данным медицинской литературы показано, что невозможно предсказать, каким 
образом у человека с сочетанием дупликации и делеции 9p их размер и локализация 
повлияют на выраженность тех или иных признаков, хотя очевидно, что это будет 
комбинация признаков, так или иначе связанных с синдромами дупликации и 
делеции 9p.  
 

Среди семей Unique, принимавших участие в исследовании в 2017 году, у трех 
человек, у которых была выявлена  делеция 9p в критической области, было 
обнаружено больше признаков, связанных с синдромом делеции 9p, чем у тех, у 
кого делеции не затрагивали эту область. У участников исследования наблюдались 
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следующие признаки: грыжи, нистагм, апноэ во сне. У двоих была выявлена 
тригоноцефалия. Диагноз омфалоцеле был поставлен только двум детям с 
делециями на этом важном участке хромосомы. Сведения Unique о них 
ограничены, но известно, что у одного из них также была тригоноцефалия. 
 

Установить причину возникновения конкретного признака особенно трудно.   
Дело в том, что многие признаки, характерные для людей с синдромами делеции и 
дупликации хромосомы 9p, совпадают. Среди них задержка в развитии, 
расстройство интеллектуального развития, заболевания сердца, судорожный 
синдром, нарушения слуха, аномалии опорно-двигательной системы и аномалии 
гениталий.  
 

В одном случае даже полностью идентичные делеции и дупликации в хромосоме 
9p по-разному повлияли на развитие двух сестер. 
 

 У меня две дочери с хромосомным отклонением – сочетанием делеции и 
дупликации хромосомы 9p – которое, тем не менее, проявляется по-разному.  У 
одной дочери признаки выражены отчетливо, в то время как у ее сестры только 
легкая форма. Одно и то же хромосомное отклонение может проявляться самым 

непредсказуемым образом, и в этом плане каждый ребенок уникален, — мать 
двоих детей с дупликацией 9p21.3p24.2/делецией 9p21.3p21.3 
 

Почему вариантов так много? 
Вопрос, почему одинаковые или схожие сочетания дупликации и делеции 
хромосомы 9p приводят к такому широкому спектру признаков, сложен и не до 
конца изучен. 
 

Этому существует несколько возможных объяснений: совокупное воздействие 
отдельных изменений в последовательности ДНК на разных участках генома; 
взаимодействие аллельных генов; влияние на геном экологических факторов, как 
внутренних, так и внешних. Например, так называемые «гены-модификаторы», 
расположенные на разных участках генома, воздействуют на экспрессию других 
генов, способных повлиять на возникновение того или иного признака. 
 

Дупликации и делеции, приводящие к утрате или повторению соседних участков 
хромосомы, могут вызвать целый спектр не связанных между собой признаков, 
дополняя клиническую картину данного редкого хромосомного отклонения. В то 
же время схожие, но незначительно отличающиеся дупликации/делеции могут 
нарушать экспрессию генов по-разному, в результате чего проявляются один или 
несколько признаков.  
 

Более того, отдельно взятый признак может оказаться результатом любой из 
множества вариаций генома на разных участках хромосом. В частности, 
расстройство интеллектуального развития может быть вызвано вариациями более 
чем семисот генов. Таким образом, среди перестроек, затрагивающих разные 
хромосомы, наблюдается пересечение признаков (Firth 2018). 
 

В целом, стремление сравнить своего ребенка с детьми, чей генотип содержит 
одинаковые или схожие сочетания дупликации и делеции по описаниям, 
приведенным в медицинской литературе или в материалах Unique, вполне 
объяснимо. Изучение этой темы действительно поможет получить общее 
представление о ситуации, но стоит помнить, что ваш ребенок все равно 
отличается от других детей, имеющих схожие, на первый взгляд, генотипы. Ваш 
ребенок – уникальная личность, и у него свой собственный путь. 
 



14 

 

Беременность и роды 
У большинства матерей беременность и роды прошли без осложнений. Тем не 
менее, почти треть родителей сообщила о наличии причин для беспокойства. 
 

При подозрениях на аномалии в развитии плода при беременности рекомендуется 
пройти генетическое обследование. Одной матери по результатам ультразвукового 
исследования на двадцатой неделе беременности сообщили, что у плода 
диагностировано омфалоцеле. В дальнейшем УЗИ показало наличие жидкости в 
легких, сердце, брюшной полости и шее плода. На основании полученных 
результатов было принято решение провести амниоцентез. Генетический анализ 
амниотической жидкости (околоплодных вод) показал сочетание дупликации 
9p13.3p22.2 и делеции 9p22.2p24.3, возникшее «de novo», то есть найденные 
перестройки не были выявлены у родителей при проведении хромосомного 
анализа. В другом случае у плода зафиксировали аномально малый размер головы 
(микроцефалию) и задержку внутриутробного развития (ЗВУР). Атипичные 
результаты внутриутробного генетического теста указывали, по мнению врачей, 
на синдром Дауна, аритмию и кровотечение во время первого триместра 
беременности, а также гипоплазию матки. Несмотря на это, большинство 
беременностей, описанных в медицинской литературе, прошли без осложнений. 
 

В материалах Unique описаны пять случаев приема родов методом кесарева 
сечения. Два из них связаны с тазовым предлежанием плода, один — с наличием в 
акушерском анамнезе матери родоразрешения с помощью кесарева сечения, и 
другой объяснялся размером ребенка, что исключало естественные роды. Только в 
одном известном нам случае потребовалось экстренное кесарево сечение. К 
операции прибегли из-за выявленной ЗВУР, маловодия и низкой интенсивности 
шевеления плода. 
 

Вес детей при рождении варьировался и находился ближе к середине или нижней 
границе нормы. Некоторые дети медленно развивались в утробе и поэтому 
родились с низким весом. Другие родились с весом выше среднего, 
нехарактерного для детей с синдрома делеции и дупликации 9p, однако в 
материалах Unique указано, что дети с делецией хромосомы 9p чаще рождаются 
именно с таким весом. Большинство родов произошли в срок. Только несколько 
младенцев родились недоношенными, как правило, с весом в области нижней 
границы диапазона. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Вес при рождении 

Члены Unique (12*) 2 кг 800 г 680 г — 4 кг 138 г 

Случаи, описанные в 
литературе** (7*) 

2 кг 760 г 2 кг 300 г — 3 кг 500 г 

Диапазон  
Средний вес при 

рождении  

* — Число членов Unique с сочетанием дупликации и делеции хромосомы 9p, о 
которых у нас имеются соответствующие данные. ** — Hauge 2008; Hulick 2009; Di 
Bartolo 2012; Neira 2012; Kowalczyk 2013; Schlade-Bartusiak 2013; Pedurupillay 2014 
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Кормление новорожденных 
Младенцы и дети с хромосомным отклонением часто сталкиваются с трудностями 
вскармливания. 
 

Большинство родителей из группы Unique, в том числе семь из девяти семей, 
принявших участие в опросе Unique 2017 года, собщили о трудностях при 
кормлении младенцев, которые привели к медленной прибавке массы тела и в ряде 
случаев к отставанию в физическом развитии и даже необходимости 
медицинского вмешательства. При этом у двух младенцев-сестер с сочетанием 
дупликации 9p21.3p24.2 и делеции 9p21.3 с рождения не наблюдалось проблем с 
естественным кормлением. 
 

Некоторые родители отмечают проблемы с прикладыванием к груди и 
последующим кормлением, при которых младенцу может быть трудно сосать, 
глотать (дисфагия) и дышать. Как результат, кормление занимает больше времени, 
чем обычно. Младенцам с высоким сводчатым небом или расщелиной неба может 
быть особенно трудно. Некоторым детям может понадобиться кормление через 
назогастральный зонд (НГЗ), как, например, пятерым из девяти младенцев, чьи 
родители приняли участие в опросе Unique. Иногда младенцев было необходимо 
кормить через трубку напрямую через желудок с помощью гастростомы в течение 
нескольких месяцев или лет. В одном случае ребенок с сочетанием дупликации 
9p23p24.1 и делеции 9p24.1p24.3 испытывал трудности с искусственным, но не с 
естественным кормлением и через год перешел на питание из кружки-
непроливайки. 
 

Другая серьезная проблема, встречающаяся как у младенцев, так и у детей 
постарше — рефлюкс. Некоторые из них страдали от гастроэзофагеальной 
рефлюксной болезни (ГЭРБ), при которой пища регулярно забрасывается из 
желудка в пищевод. У двоих детей-членов Unique наблюдалась аспирация 
(проблема, при которой проглатывание чревато попаданием частичек пищи, 
жидкости или слюны в дыхательное горло или легкие). В таком случае при 
кормлении необходимо держать ребенка в вертикальном положении, а затем 
оставить его сидящим в полувертикальном положении. Ваш врач может назначить 
более густое молоко, которое легче употреблять в пищу, а также лекарства, 
которые помогают пище оставаться в желудке и противодействовать кислотному 
воздействию содержимого желудка на пищевод. Если это не поможет, можно 
усилить работу клапана между пищеводом и желудком с помощью хирургической 
операции, называемой фундопликацией. Эта операция подразумевает 
«пришивание» верхней части желудка к нижней части пищевода. Одновременно c 
этим врачи сужают пищеводное отверстие диафрагмы (Hulick 2009; Kowalczyk 
2013; Schlade-Bartusiak 2013; Unique). Некоторые дети и подростки испытывали 
регулярные запоры (см. Запоры).  
 

Родителям может помочь консультация в клинике грудного вскармливания, чтобы 
получить рекомендации относительно питания и питья. 
 

 Он никак не мог начать есть, поэтому ему с самого начала поставили 
орогастральный зонд. От бутылочки мы отказались из-за проблем с глотанием и 
высокого сводчатого неба. В больнице мы перепробовали и разные соски, и 
кормление из чашки — и все безрезультатно. Пришлось вернуться к питанию 
через зонд. Наконец, в три года ему ввели гастростому, и с того момента все 

наладилось. Еще у него был рефлюкс и рвота, — дупликация 9p12p22/делеция 
9p22 
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 У нашей дочери врожденная расщелина губы и неба. Первые три дня жизни   
врачи кормили ее через назогастральный зонд. Затем через специальную бутылочку 
с удлиненной соской, пока в восемь месяцев ей не прооперировали небо. С 
кормлением грудью ничего не вышло из-за расщелины. До года и трех месяцев мы 

давали ей сцеженное грудное молоко через бутылочку , — дупликация 9p12p24.2/
делеция 9p24.3 
 

 У нас были очень серьезный рефлюкс и ГЭРБ. Впрочем, мы справились с ними, 
ослабив напор молока из бутылочки. Сначала врачи советовали нам кормить его 
через зонд, но мы отыскали для малыша варианты получше. Кормить грудью было 
непросто. Что ни возьми, все вызывало у малыша сильную аллергию и вздутие 

живота. К тому же, у него по всему телу была экзема , — дупликация 9p13.1p24.3/
делеция 9p24.3 
 

 Моему ребенку диагностировали тяжелую рефлюксную болезнь. Из-за проблем с 
пищеварением нам ввели назогастральный зонд. С кормлением грудью возникли 
сложности. Врачи думали, что что-то не так с небом, но предположение не 
подтвердилась. Хирурги удалили ему большую часть подвздошной и толстой 
кишки, так что питание в основном поступало внутривенно, через катетер. Стоит 
только ему что-то съесть, как все идет наружу. Иногда такая реакция бывает даже на 
собственный желудочный сок! Поэтому мы решили поставить ему гастростому. По 
ней еда проходит в верхнюю часть тонкого кишечника – еюнум. Мы используем ее 

как дополнение к катетеру , — дупликация 9p13.3p21.3/делеция 9p22.1 
 

Физическое развитие 
Незначительные задержки физического развития могут быть зафиксированы и в 
предродовой период. Тем не менее, такая проблема как замедленный рост 
обнаруживается как у младенцев, так и у детей постарше. О замедленном росте 
говорится как в медицинской литературе, так и в опросе Unique 2017 года, в котором 
у четырех из девяти детей была обнаружена такая проблема. Кроме того, отчет 
Unique содержит описание случаев, когда у детей наблюдалась незначительная или 
умеренная задержка развития интеллекта (инфантилизм).  
 

Шесть из девяти детей и подростков были ростом ниже среднего, и у троих из 
девяти был средний рост. Шесть из девяти детей весили меньше нормы. У других 
двух детей был нормальный вес, и только в одном случае вес превышал норму. 
Аналогичные сведения о низком росте и весе содержатся в медицинской литературе. 
В группе Unique есть дети абсолютно разного роста и телосложения — 
«низкорослые», «невысокие и худощавые/худые», «пропорционально сложенные»,  
а также «высокие и худые». 
 

Низкий уровень гормона роста (СТГ) был обнаружен у одного ребенка, у которого 
были выявлены дупликация конкретных областей хромосомы 9p22.2 и делеция 
хромосомы 9p21.1. Согласно сведениям, полученным из медицинской литературы, 
применение гормона роста в терапевтических целях помогает большинству детей с 
дупликацией хромосомы 9p нормализовать рост и вес. В некоторых случаях лечение 
также улучшает крупную моторику (Joy 2017; Unique) (см. Руководство 
«Дупликации 9p»). Тем не менее, существует предположение, что лечение с 
помощью ГР может усугубить сколиоз, который необходимо тщательно 
контролировать, особенно в тех случаях, когда он есть (Stagi 2014; Canton 2016). 
 

Отставание «костного» возраста также может быть одной из причин задержки роста, 
о чем упоминается в некоторых случаях (см. Кости). Дети с отставанием «костного» 
возраста могут быть маленькими для своего возраста, несмотря на нормальную 
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скорость роста. Они могут расти до 
двадцати лет, что позволяет им 
частично догнать сверстников в росте. 
 

 Мы думали, что у него задержка 
роста, но на самом деле причина была 
в отставании «костного» возраста, 
поэтому мы рады, что не применяли 
гормон роста, хотя рассматривали 
такой вариант. До четырех лет он 
часто страдал от аспирации 
содержимого желудка в дыхательные 
пути. За последние три года у него 
случались приступы удушья и лишь иногда аспирация. В пятнадцать лет он был 
чуть ниже среднего роста (9-й центиль) и весил 45 кг. Сейчас он невысокий и 

худой , — дупликация 9p13.32p24.2/делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 Он очень худой и изо всех сил пытается набрать вес, сидя на жидкой диете. Его 
мучает сильный кислотный рефлюкс — мы принимали многие антациды, которые 
снижают желудочную кислоту, и до сих пор принимаем омепразол, поскольку он 
хорошо помогает. У него нет проблем с запором, но бывают проблемы с 
глотанием: при кормлении через рот он может начать задыхаться и не получить 
достаточного количества пищи для утоления голода и хорошего самочувствия. Мы 
пробовали кормить его до 15 лет через рот, но он слишком часто задыхался. 
Поэтому ему была установлена специальная система для питания в желудок через 

переднюю брюшную стенку. Он питается так до сих пор , — дупликация 
9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 Наша 10-летняя дочь невысокого роста: она на 10 см ниже, чем ее сестра-
близнец, у которой нет хромосомных отклонений. Рост дочери - 1,27 м, вес - 22 кг. 
Пока что я не заметила каких-либо проблем с ростом. Она весила мало с самого 
рождения (3-ий перцентиль). Помимо этого, у нее часто возникают запоры. У ее 
младшей сестры, у которой тоже было обнаружено сочетание дупликации и 

делеции хромосомы 9p, соотношение роста и веса выше 5-ого перцентиля , — 
дупликация 9p21.3p24.2/делеция 9p21.3, 10 лет и 4 года. 
 

Внешность 
Проявления сочетания дупликации и делеции хромосомы 9p 
Иногда врачи стараются выявить так называемые «дисморфические черты» — 
специфические черты лица, которые могут свидетельствовать о хромосомном 
отклонении. Они могут быть очевидными или едва различимыми и заметными 
лишь после указания на них. Эти черты никак не сказываются на образе жизни 
вашего ребенка, но вам они могут подсказать, чем ваш ребенок похож на других 
детей, у которых было обнаружено сочетание дупликации и делеции хромосомы 
9p, а также синдромы дупликации и делеции хромосомы 9p.  
 

После изучения медицинской литературы, а также опираясь на информацию, 
предоставленную семьям Unique, было выяснено, что дети, как правило, имели 
комбинации признаков, связанных с обоими синдромами. Наиболее 
распространенными признаками были: низкорасположенные уши необычной 
формы, лопоухость; тонкая верхняя губа; широко посаженные глаза, которые 
могут быть глубоко посажены, возможно, верхнее косоглазие вертикальной 
направленности или кожные складки во внутреннем углу глаза; недоразвитые 
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верхняя челюсть, скулы и глазницы; большое пространство 
между носом и верхней губой; широкий нос с 
луковицеобразным кончиком, а также небольшой рот. У 
детей также могут быть широко расставленные соски и 
чрезмерный рост волос на лице или теле. 
 

Голова вашего ребенка также может быть необычной формы. 
У одной трети до половины детей голова была необычайно 
маленькой (микроцефалия), а у нескольких младенцев 
наблюдался уплощенный череп, обычно затылочное 
уплощение (брахицефалия). В тех случаях, когда у ребенка сочетание делеции 9p 
включает 9p22.3, распространена такая деформация черепа как тригоноцефалия. 
При данной деформации лоб узкий, заострен; если сверху смотреть на голову, 
голова повторяет форму киля лодки, где узкий конец — это лоб. В предыдущих 
докладах отмечалась причинная роль гена (генов), вовлеченного в процесс 
тригоноцефалии, в зону на участке 9p22.3. Такая необычная форма головы 
развивается, когда 2 половины лобной кости (метопический шов) срастаются 
слишком рано (краниосиностоз), придавая черепу треугольную форму. При более 
незначительной степени преждевременного заращения лба он может остаться 
нормальной формы, но с выступом посередине. В легких случаях лечение не 
требуется, но некоторым детям помогает ношение коррекционного шлема для 
изменения формы черепа. При необходимости посредством хирургического 
вмешательства возможно исправление деформации костей лба. Хотя слово 
«операция» звучит настораживающе, несколько детей Unique с делецией 
хромосомы 9p были успешно прооперированы. 
 

 У него тригоноцефалия. В 16 месяцев ему сделали операцию на черепе ,  
— дупликация 9p13.3p21.3/делеция 9p22.1p24.3 
 

У новорожденных детей из семей Unique часто наблюдались широкие промежутки 
между костными пластинками черепа и очень большое уязвимое место на 
передней части головы (родничок), которое закрывалось слишком поздно, что 
является признаком дупликации 9p. Челюсть также может быть необычайно 
маленькой (микрогнатия) и/или отступающей (ретрогнатия) (Teebi 1993; Muroya 
2000; Krepischi-Santos 2003; Faas 2007; Hauge 2008; Swinkels 2008; Hulick 2009; 
Jelin 2010; Al Achkar 2010; Chen 2011 ; Di Bartolo 2012; Neira 2012; Recalcati 2012; 
Kowalczyk 2013; Schlade-Bartusiak 2013; Pedurupillay 2014; Unique). 
 

 Мы думали, стоит ли устанавливать нашему сыну специальную систему MARA 
(система для изменения положения нижней челюсти), которая используется для 
коррекции нижней челюсти, и решили пока что не устанавливать систему, чтобы 

избежать какого-либо вмешательства. Но мы еще думаем над этим , — 
дупликация 9p13.32p24.2/делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

Развитие ребенка: умение сидеть, двигаться, ходить (крупная 
моторика)  
Нарушение крупной и мелкой моторики наблюдаются у всех детей с сочетанием 
дупликации и делеции хромосомы 9p. 
 

Проблемы в выполнении таких действий, как вращение, переворачивание, 
наклоны часто являются одними из самых ранних признаков хромосомного 
отклонения. Младенцы и дети постарше с дупликацией и делецией хромосомы 9p, 
как правило, осваивают такие действия позже, чем сверстники. Тем не менее, 
ранняя эрготерапия и физическая терапия помогут справиться с этой проблемой. 
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У некоторых детей задержка составляет лишь несколько месяцев, как, например, у 
двух сестер с дупликацией 9p21.3p24.2/делецией 9p21.3, и у девочки с 
дупликацией 9p23p24.1/делецией 9p24.1p24.3. Большинство детей рано или 
поздно начинают ходить, однако так бывает не во всех случаях. 19-летний 
подросток с дупликаций 9p12p22/делецией 9p22 «научился перекатываться 
примерно в 9 месяцев, но так и не продвинулся дальше на сегодняшний день». 
 

Аналогичная картина зафиксирована в медицинской литературе: двое детей с 
мозаицизмом при сочетании дупликации и делеции хромосомы 9p стали ходить в 
два с половиной и два года соответственно (с поддержкой) (Schlade-Bartusiak 
2013; Pedurupillay 2014). Девочка с дупликацией 9p13.3p24.1/делецией 9p24.1 
пошла в 5 лет, другая девочка с дупликацией 9p13.3p22.2/делецией 9p22.2p24.3 — 
в 7 лет (Swinkels; Recalcati 2012). 
 

Дети, которые начали ходить, обычно плохо удерживают равновесие и нуждаются 
в поддержке (опираются на мебель, передвигаются при помощи специальных 
приспособлений для ходьбы, ходунков). На прогулках за детьми нужен особый 
присмотр, так как они не могут сгруппироваться во время падения (Unique).  
 

Гипотония/гипертонус — большинство дупликаций/делеций хромосомы 9p, 
независимо от размера и расположения, связаны со сниженным мышечным 
тонусом (гипотония), который в некоторых случаях сопровождается повышенным 
мышечным тонусом (гипертонус). В то время как гипотония часто выступает 
причиной задержек в развитии, так как суставы становятся более гибкими и 
подвижными, при гипертонусе мышц, наоборот, ощущается тяжесть и 
скованность. И гипотония, и гипертонус приводят к возникновению проблем в 
развитии крупной моторики. Мышечный тонус может улучшаться по мере 
взросления, однако некоторые трудности могут сохраняться и в зрелом возрасте.  
 

У большинства детей с дупликацией/делецией хромосомы 9p очень слабые 
суставы, что сказывается на их подвижности. Кроме того, у детей нередко 
встречаются структурные аномалии, влияющие на работу нижних конечностей. 
(Hauge 2008; Swinkels 2008; Hulik 2009; Recalcati 2012 Neira 2012; Kowalczyk 2013; 
Schlade-Bartusiak 2013; Pedurupillay 2014; Unique). 
 

 Нашему сыну в раннем возрасте поставили гипотонию и гипертонус. В детстве у 
него были особенно сжатые пальцы ног и негнущиеся руки. Со временем это 

Этапы развития 

Задержка в 
развитии 21/21 

Способность 
переворачиваться 

10 месяцев (*№=10) 
Диапазон: 8—16 мес 

Сидение 1 год 2 мес (*№=10) 
Диапазон: 10 мес — 2,5 г 

Ползание 1 год 8 мес (*№=8) 
Диапазон: 11 мес — 2,5 г 

Ходьба 3 года 6 мес (*№=13) 
Диапазон: 20 мес — 5 лет 

Улыбка 2 года (*№=3) Диапазон: 
2 мес — 3 мес 

Средний возраст 

 

 
*№: количество 
человек, которые 
достигли 
определенного 
этапа, в т.ч. 
участники Unique 
и случаи, 
описанные в 
медицинской литературе, 
информация о которых оказалась 
доступна (Teebi 1993; Krepischi-
Santos 2003; Hauge 2008; Swinkels 
2008; Hulik 2009; Al Achkar 2010; 
Recalcati 2012; Neira 2012; 
Kowalczyk 2013; Schlade-Bartusiak 
2013; Pedurupillay 2014). 
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прошло, но ступни и запястья у него по-прежнему очень напряжены. Из-за этого 

он до сих пор ходит в согнутом положении , — дупликация 9p13.32p24.2/ 
делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

Лечение — большинство детей регулярно посещают 
эрготерапию и физическую терапию с раннего возраста. 
Профессиональные эрготерапевты и физиотерапевты 
работают непосредственно с вашим ребенком, а также 
предлагают игры и упражнения для занятий дома. Одна 
девочка продолжала заниматься физической терапией вплоть 
до пятилетнего возраста, прежде чем приступила к занятиям 
по адаптированной физкультуре. Таким образом, занятия 
физической терапией были не только интересным, но и 
полезным занятием. 
 

Ортезы, например, специальная обувь и скобы для поддержки или стельки для 
обуви могут помочь повысить двигательную активность, но походка у ребенка, 
скорее всего, будет отличаться. Несмотря на то, что некоторые дети могут достичь 
полной мобильности и научиться подниматься по лестнице, бегать, ездить на 
велосипеде и плавать, у других сохранится неуверенная и нескоординированная 
походка, а некоторые и дальше будут нуждаться в инвалидном кресле. 
 

 С рождения ему проводили физическую терапию. Это очень помогло, так как без 

нее он бы и не смог нормально передвигаться , — дупликация 9p12p22/делеция 
9p22, 19 лет 
 

Развитие: моторика рук и их координация (мелкая моторика)  
У большинства детей возможна задержка в развитии мелкой моторики и зрительно
-моторной координации, и у многих из них эти проблемы сохраняются и в 
подростковом возрасте. Мелкая моторика необходима для того, чтобы тянуться за 
объектами и держать их, перекладывать их из одной руки в другую, пользоваться 
столовыми приборами, играть с игрушками, застегивать одежду. Мелкая моторика 
не всегда развивается параллельно с крупной моторикой. Считается, что 
основными причинами проблем, связанных с мелкой моторикой, выступают 
гипермобильные суставы пальцев, гипотония и аномалии кистей рук, в том числе 
слишком согнутые и короткие пальцы (см. раздел "Руки и ноги"). 
 

Согласно сведениям Unique, в большинстве случаев навыки мелкой моторики 
улучшаются по мере взросления, но некоторым подросткам по-прежнему 
требуется помощь при выполнении ежедневных бытовых задач, таких как чистка 
зубов и одевание. 
 

Раннее вмешательство при помощи эрготерапии для стимуляции рук может 
оказаться крайне полезным. Семьи Unique с детьми, у которых есть редкие 
хромосомные отклонения, сообщают, что некоторые игрушки особенно полезны 
для раннего развития ребенка, например: маракасы, колокольчики на палочке, 
браслеты, шарики для пинг-понга на резонансной доске, лампочки, яркие 
музыкальные предметы и игрушки, чтобы дети хотели к ним тянуться, а также 
блестящие предметы, например, большая ложка (особенно полезна для улучшения 
хватательных навыков), маленькие кубики, сухарики для самых маленьких или 
игрушки такого же размера (Unique). 
 

 У нее есть задержки в развитии мелкой и крупной моторики. В 10 лет она до сих 
пор не может завязывать шнурки, застегивать пуговицы, чистить зубы зубной 
нитью, пользоваться ножом, ездить на велосипеде и плавать. Помимо этого, у нее 

Участие в Специальной 
Олимпиаде 
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плохой, но достаточно разборчивый почерк , — 
дупликация 9p21.3p24.2/делеция 9p21.3, 10 лет 
 

 Несмотря на то, что наш сын начал переворачиваться 
примерно в 9 месяцев, он до сих пор так и не научился 
ползать, сидеть или ходить. У него очень хорошо развита 
мелкая моторика и зрительная координация – он может 
держать все что угодно и перекладывать предметы из 

одной руки в другую или класть их в рот , — дупликация 
9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

Способность к обучению 
Родителям следует быть готовыми к тому, что у ребенка 
могут возникнуть некоторые трудности в процессе обучения.  
 

Согласно сведениям из базы знаний Unique и медицинской литературы, у детей с 
дупликаией/делецией хромосомы 9p могут возникнуть трудности в обучении, 
которые варьируются от умеренных до серьезных (см. таблицу). 
 

Способность к обучению может существенно различаться. Например, у молодого 
человека с сочетанием дупликации 9p22p24.2 и терминальной делеции 9p24.2p в 
возрасте 20 лет IQ находится «ниже нормы». В другом случае у молодого человека 
с сочетанием дупликации 9p12p22 и терминальной делеции 9p22p наблюдается 
тяжелая степень трудностей в обучении, так как его «когнитивные способности 
приближаются к способностям ребенка в возрасте от 1,5 до 2 лет». Даже у детей с 
одним и тем же генотипом может быть разная степень трудностей в обучении. Так, 
например, у двух сестер с сочетанием дупликации 9p21.3p24.2 и делеции 
9p21.3p21.3p21.3 были выявлены тяжелые и умеренные трудности в обучении 
соответственно (Al Achkar 2010; Unique). 

 

Диапазон способностей к обучению 

Трудности в обучении 9/9 14/14 

Небольшие 0 1 

Небольшие/Умеренные 1 0 

Умеренные 3 1 

Умеренные/Серьезные 1 0 

Серьезные 3 4 

Серьезные/крайне тяжелые 0 0 

Крайне тяжелые 1 0 

Неизвестно 0 8 

Медицинская 
литература  

Исследование  
Unique 2017 г 

* Muroya 2000; Krepischi-Santos 2003; Faas 2007; Hauge 2008; Swinkels 2008; Hulick 2009; 
Jelin 2010; Al Achkar 2010; Chen 2011; Di Bartolo 2012; Neira 2012; Recalcati 2012;  
Kowalczyk 2013; Schlade-Bartusiak 2013; Pedurupillay 2014 
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Несмотря на то, что участок между 9p22.3 и p23 
считается «критическим участком» для 
возникновения нарушений умственного развития 
у детей с дупликацией 9p, и большинство 
имеющихся данных подтверждают это, у 
нескольких детей с дупликацией, затрагивающей 
данный участок, не выявлено трудностей в 
обучении. При этом у некоторых детей с 
дупликацией, не распространяющейся на данный 
участок, в том числе у единственного ребенка с 
дупликацией 9p22.1p22.2, наблюдаются 
незначительные трудности в обучении.  
 

Согласно данным Unique, среди семи участников с «небольшой/микро-» 
дупликацией участка 9p24 или его части, которая не затрагивает другие участки 
хромосомы 9, у большинства были выявлены небольшие трудности в обучении, а у 
мальчика с дупликацией 9p24.1p24.3 наблюдалась средняя или тяжелая степень 
трудностей в обучении. По предварительным данным, критической областью для 
появления признаков, характерных для синдрома делеции 9p, включая трудности в 
обучении, является участок пересечения, расположенный в пределах 9p22p23).  
 

Некоторые исследователи считают, что эти сведения нуждаются в уточнении, так 
как делеции, включающие дистальные отделы хромосомы, расположенные ближе к 
концу 9p, также влияют на появление признаков, характерных для синдрома 
делеции 9p. Это подтверждают данные Unique, согласно которым даже у детей с 
делецией 9p, включающей только участок 9p24.3, вне зависимости от наличия 
дупликаций 9p, возникают трудности в обучении разной степени, начиная от 
полного отсутствия трудностей в обучении, до средних и серьезных, а в редких 
случаях и до крайне серьезных (Di Bartolo 2012; Unique). 
 

У большинства детей возникают трудности с обучением рисованию, чтению, 
письму и использованием клавиатуры. Некоторые дети могут со временем освоить 
эти навыки на элементарном уровне. Дети с более тяжелыми или серьезными 
трудностями в обучении не могут освоить эти навыки. Тем не менее, большинство 
родителей отмечают, что у их детей есть и хорошо развитые умения, и в каждом 
отдельном случае они уникальны, начиная от хорошо развитых навыков чтения до 
способностей справляться с практическими заданиями. Например, один ребенок на 
удивление хорошо запоминает имена и места и умеет замечать мельчайшие детали. 
 

Кроме того, родители из группы Unique отмечают, что с возрастом способность 
детей к обучению улучшается благодаря методу проб и ошибок. У некоторых детей 
ситуация значительно улучшилась, несмотря на трудности в младенчестве и 
раннем детстве, особенно после посещения занятий, направленных на развитие 
навыков общения. Многие родители из группы Unique отмечают, что их ребенок не 
спешит пробовать новое и приобретать новые навыки, но некоторые упоминали, 
что настойчивость и поощрение часто приводят к успешному результату. 
 

 У нашего сына не было выдающихся способностей, и нам кажется, что в 
младенчестве у него были крайне серьезные трудности в обучении, но когда он 
стал старше и начал осваивать чтение и письмо, то превзошел все наши ожидания. 
До 10 лет он не говорил и не владел жестами из программы Макатон. Если бы мы 
не научили его общаться в четыре года при помощи коммуникативного альбома и 
символов, я думаю, у него не было бы такого прогресса, и нам бы так и не удалось 
оценить его потенциал. В настоящее время у него есть трудности в обучении, от 
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средних до крайне серьезных, причем, серьезных больше. 
Он еще не совсем научился рисовать, считать и 
пользоваться клавиатурой, но читает уже на уровне ребенка 
пяти-шести лет, что получается у него лучше всего. Наш 
сын уже освоил базовые навыки письма, может писать, 
если придерживать его руку и помогать выводить буквы, а 
также он научился писать свое имя самостоятельно. Он 
может набирать текст на планшете с помощью встроенной 
функции помощника и самостоятельно пользоваться iPad, 
например, открывать приложения, пролистывать страницы 
и т.д. Он очень сопротивляется обучению новым навыкам, 

но со временем ему начинает нравиться , — дупликация 
9p13.32p24.2/делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 В школе нашу дочь во всем поддерживают, и сейчас она учится в 7-м классе 
(первый год средней школы в Австралии), но ее способности пока что на уровне 3-
го класса. Она умеет рисовать, читать, писать и пользоваться клавиатурой. Она 
любит помогать, и ее мозг хорошо справляется с практическими задачами, которые 
ей очень нравятся. Она может сопротивляться приобретению новых навыков, 
особенно если у нее что-то не получается. Ей требуется в четыре раза больше 
времени, чем другим детям, чтобы чему-то научиться. Если ей что-то нравится, она 

будет настойчива и преуспеет в этом , — дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3,  
13 лет 
 

 Способности нашей дочери находятся на уровне пятилетнего ребенка, и она 
только начинает учиться читать. Она знает буквы и звуки и учится произносить 
слова из трех букв, начинающиеся и оканчивающиеся на согласную (СГС). Ей 

нравится учиться с помощью детских песен и повторения , — дупликация 
9p21.1p22.3/делеция 9p22.3p24.3, 7 лет 
 
 

Образование — согласно данным Unique, дети нуждаются в дополнительной 
поддержке в процессе обучения. До начала обучения в школе большинство детей 
посещали обычные общеобразовательные ясли или детские сады. Одна девочка за 
год до школы занималась по программе раннего развития, по которой она 
занимается до сих пор, для того чтобы успешно осваивать учебную программу и 
полностью раскрыть свой потенциал с помощью обучения в государственном или 
частном образовательном учреждении. При этом 3 из 9 детей занимались 
индивидуально или посещали дополнительные занятия в общеобразовательной 
школе. Некоторые обучались в коррекционном классе в общеобразовательной  
школе. 2 из 9 посещали специальную школу. 2 из 9 перешли из 
общеобразовательной в специальную школу. Один 9-летний мальчик учился на 
дому, и еще одна девочка не достигла школьного возраста. Несколько родителей 
сообщают, что обучение дается их детям легче, если оно включает в себя пение и/
или музыку.  
 

Раннее вмешательство может оказаться особенно полезным. Например, проведение 
официального тестирования может быть рекомендовано для выявления 
индивидуальных образовательных потребностей ребенка. В Великобритании по 
итогам оценки потребностей EHC («Образование, здравоохранение и социальное 
обеспечение») разрабатывается индивидуальная программа EHC. Данный документ, 
имеющий юридическую силу, гарантирует, что ребенку будет предоставлена 
необходимая помощь в сфере образования, здравоохранения и социального 
обеспечения (раньше детям, испытывающим трудности в обучении, выдавалось 
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свидетельство об особых образовательных потребностях). Родители сообщают, что 
процесс включения в программу EHC или эквивалентную ей может быть сложным, 
и некоторые из них воспользовались помощью юристов, занимающихся вопросами 
детей с особыми образовательными потребностями. 
 

 Наш сын получил образование в школе для детей с особыми потребностями, и 
сейчас он продолжает обучение в колледже для студентов с особыми 
потребностями. Мой совет другим родителям: делайте то, что будет лучше для 
ребенка, а не для вас. Я знаю, что многие родители отдавали своих детей в обычные 
школы, но дети чувствовали себя там неуверенно. Не игнорируйте школы для детей 
с особыми потребностями, так как в этих школах образовательный процесс 
адаптирован таким образом, который может удовлетворить огромное количество 
потребностей вашего ребенка. Мы легко получили справку где-то в возрасте трех 
лет. У него до сих пор есть справка об особых образовательных потребностях, даже 
несмотря на то, что ему 19 лет, мы уже четыре года не обращались к юристам, и у 
него нет индивидуального медицинского плана (однако я постоянно добиваюсь 

этого) , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет, Великобритания 
 

 Наш сын учится в обычной начальной школе в классе для детей с легкой и 
умеренной степенью умственной отсталости, где вместе с ним обучаются 8 ребят с 
разными проблемами. У него есть учитель и помощник. Наш сын ходит в 
общеобразовательный класс на продленку и посещает занятия по адаптивной 
физкультуре, адаптивному изобразительному искусству и адаптивной музыке, а 
также ходит на эрготерапию и занятия с логопедом (индивидуальные и групповые). 
В школе он каждый год проходит проверку слуха. Мы очень рады, что живем в 

районе, в котором обращают внимание на особые образовательные потребности , 
— дупликация 9p13.1p24.3/делеция 9p24.3, 9 лет, США 
 

 Она посещала два детских сада: на это были согласны все, даже я. В этом году она 
пойдет в первый класс. Нас уговаривали пойти в класс для детей с особыми 
образовательными потребностями, но я отказалась, потому что моя дочь очень 
общительная и старательная, несмотря на то, что у нее задержка развития. Ее няня 
— это ее личная поддержка. Мой совет: отстаивайте как можно больше прав. 
Внимательно ознакомьтесь с индивидуальной образовательной программой и 
убедитесь, что ребенок сможет освоить общеобразовательную программу, даже 
если это будут занятия неполного учебного дня. Нашим детям хорошо дается 

музыка, поэтому, как мне кажется, нам стоит двигаться в этом направлении , — 
дупликация 9p21.1p22.3/делеция 9p22p24.3, 7 лет, США 
 

Речь и общение 
У детей наблюдаются задержки в развитии языка и речи. 
Одни дети произносят свои первые слова в возрасте двух-трех лет, другие начинают 
говорить позже, а некоторые не начинают говорить совсем. Эти сведения 
подтверждаются как примерами из медицинской литературы, так и сведениями 
Unique. Даже если дети произносили отдельные слова, характерные для детей в 
возрасте одного года, они отставали от своих сверстников в дальнейшем развитии 
языка и умении эффективно общаться.  
 

Дети, которые начинают говорить, зачастую сталкиваются с многочисленными 
проблемами, связанными с развитием коммуникативных навыков. Например, 
некоторые дети даже в возрасте 9-11 лет продолжают использовать предложения из 
двух или трех слов, в то время как другие говорят бегло и используют длинные 
сложные предложения, при этом грамматика и способность построить 
синтаксически правильное предложение даются им с трудом.  
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 Опыт одной семьи из США... 
 У нашей 17-летней дочери сочетание дупликации 9p23p24.1 и делеции 9p24.1p24.3. 
Она ходит в коррекционный класс для детей с умеренными трудностями в обучении. 
Когда ей было девять лет, в школе сказали, что она справляется с программой: она 
читала на уровне третьего класса благодаря частному репетитору по чтению, который 
занимался с ней в течение одного часа каждый день. Кроме того, она научилась 
складывать и вычитать числа (с перестановкой) и только что запомнила таблицу 
умножения. Ей сложно считать деньги и определять время по обычным часам. Она 
отлично понимает то, что слышит и читает, и всегда готова выразить свое мнение во 
время обсуждения, когда чувствует себя уверенно на публике. Тем не менее, ей с 
трудом давалось письмо, поэтому она пошла на эрготерапию, чтобы улучшить 
мелкую моторику. 
 

Ей нравилось учиться в коррекционном классе, но в школьном бюджете было мало 
денег, поэтому в следующем году ей предстояло продолжить обучение в обычной 
школе. Это сильно обеспокоило нас, потому что у нее недостаточно были развиты 
речь и письмо. 
 

В восемь лет мы прошли полное обследование и узнали много нового. Четыре 
доктора, к которым мы были записаны на консультацию, были уверены, что у нее 
аутизм. Нашей дочери трудно давалось общение, так как она была единственной 
девочкой в классе. Чтобы это исправить, я нашла местную группу девочек-скаутов, в 
которой ей было бы проще общаться и развивать социальные навыки. Несмотря на то, 
что она отстранялась от группы, и ей тяжело было установить зрительный контакт, я 
думаю, что общение с другими девочками помогло ей. Мне также удалось найти 
социальную группу, которая каждое воскресенье устраивает экскурсии для детей с 
особыми потребностями, чтобы они развивали свои навыки общения. У нашей дочки 
бывают вспышки гнева, и она ПОСТОЯННО куда-то спешит. Ей нужно постоянно 
объяснять и подсказывать, поэтому мы даем ей выполнять задания, в которых не 
более одного или двух действий. В возрасте шести лет ей поставили диагноз «синдром 
дефицита внимания и гиперактивности». Чтобы справиться с трудностями в 
поведении, ей прописали стимулирующие препараты в возрасте семи с половиной лет, 
и они ей помогли. Когда она стала принимать лекарства, она перешла из детского сада 
в школу и там могла читать на уровне второго класса. 
 

В девять лет она более-менее умела прыгать и кататься на четырехколесном 
велосипеде, но иногда забывала тормозить. Она всегда была немного неуклюжей, 
поэтому часто спотыкалась и падала. Я все-таки нашла учителя по гимнастике, 
который с радостью занимался с ней. Они работали над балансом и координацией, и 
ей очень нравились эти занятия. Она почти научилась делать колесо. 
 

В 17 лет ее индивидуальная образовательная программа соответствовала уровню 12-
летней девочки. Она посещает частную школу, которая специализируется на особых 
образовательных потребностях. Сначала она пошла в выпускной класс, но на 
следующий год мы перевели ее на индивидуальное обучение. Если бы она закончила 
этот класс, то в 18 лет она бы получила диплом общеобразовательной школы об 
окончании старших классов, и ей бы пришлось встраиваться в общество, как и 
любому другому человеку, а это невозможно. 
 

Мне пришлось нанять адвоката, чтобы он помог нам добиться индивидуальной 
образовательной программы. Никто не делится информацией с родителями, поэтому, 
к сожалению, без адвоката я не знала, куда обратиться. Наша дочь занимается с 
логопедом с трех лет, посещала занятия по корректировке зрения, а с пяти лет ходит 
на эрготерапию и адаптивную физкультуру. 
 

Она также ездила на две недели в летний лагерь для детей с особыми потребностями, 
в котором она смогла развить другие жизненно важные навыки . 
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Часто детям сложно четко и внятно произнести звуки, что может затруднить 
общение с незнакомцами. Расщепленное небо, проблемы со слухом и нарушение 
речевого развития, например, речевая диспраксия, для которой характерно 
наличие вербальной диспраксии, или РВД, мешающие верно и последовательно 
излагать свои мысли — все эти проблемы могут привести к задержке в развитии 
речи и коммуникативных навыков, что свидетельствует о важности их 
дальнейшего изучения (Teebi 1993; Krepischi-Santos 2003; Faas 2007; Hauge 2008; 
Swinkels 2008; Hulick 2009; Jelin 2010; Neira 2012; Kowalczyk 2013; Schlade-
Bartusiak 2013; Pedurupillay 2014; Unique). 
 

Большинство родителей считают, что их дети понимают намного больше, чем 
могут выразить. Даже те дети, у которых неплохо развита речь, испытывают 
трудности с выражением мыслей, что приводит к разочарованию и перепадам 
настроения. Если речь у детей не развита или полностью отсутствует, можно 
использовать альтернативные или дополнительные способы коммуникации (АДК) 
для улучшения процесса общения. Например, программа Макатон (сочетание 
речи, жестов и символов, используемое людьми с коммуникативными 
расстройствами для общения), жесты, мимику, карточки ПЕКС (система обучения 
коммуникации при помощи картинок) и общение при помощи iPad.  
 

Консультация у логопеда поможет выявить трудности, с которыми сталкивается 
ребенок, чтобы найти лучший способ развить язык и речь. Регулярные занятия с 
логопедом помогли многим детям из группы Unique. 
 

Одна семья Unique порекомендовала миофункциональную терапию, которая 
помогает улучшить речь. Эта терапия включает в себя упражнения для лица и 
языка и приемы по корректировке поведения, которые нацелены на улучшение 
положения языка, речи, дыхания, глотания и жевания. 
 

При дупликации 9p критической областью для появления задержек в развитии 
речи и языка считается участок 9p21.2–p21.3 (Zou 2009). Тем не менее, у 
некоторых детей была выявлена задержка речевого развития, несмотря на то, что 
обнаруженная у них дупликация и делеция 9p не затрагивала данный участок и 
распространялась только на 9p24, поэтому данную область необходимо изучить 
более подробно (Stumm 2002; Boujhar 2011; Unique). 
 

 Ей всегда было сложно говорить, поэтому она начала ходить к логопеду в 
возрасте двух с половиной лет. Несмотря на то, что мы почти всегда понимаем, 
что она хочет сказать, незнакомым людям приходится труднее. Она очень быстро 
говорит, но если ее попросить говорить помедленнее, то ее легче понять. В детстве 
она начала говорить с невнятного бормотания, а с младшим братом они общались 
на придуманном языке. Нам пришлось их разлучить, чтобы он освоил нормы 
языка. Сейчас она строит длинные сложные предложения. Когда я попросила ее 
что-нибудь сказать, она начала описывать нашу собаку: «Наш щенок милый, он 
лучше всех на свете. Он очень шумный и игривый. Я пытаюсь рассказать обо всем 
быстро, чтобы я смогла побыстрее вернуться к домашним делам». Пословица «в 

тихом омуте черти водятся» как раз про нее , — дупликация 9p23p24.1/делеция 
9p24.1p24.3, 16 лет 
 

 Я не могу вспомнить, когда именно она начала разговаривать, но помню, что это 
случилось очень поздно. Она сказала слово «мама» в шесть месяцев, а слово 
«папа» – в три года. Когда она была маленькой и еще не знала других слов, то 
постоянно лепетала с разными интонациями, чтобы ее поняли. Из-за расщелины 
губы и неба вместе с диспраксией она не могла говорить внятно. Она ходила к 
логопеду в течение нескольких лет, но сейчас перестала, потому что занятия не 
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давали нужного результата. У нее все еще проблемы с речью и построением 
предложений, например: "Я идти работать. Что ты делать сегодня?" Она может 
долго разговаривать с людьми, но она до сих пор не использует вспомогательные 
части речи, например, предлоги "в", "на". Она все понимает, но не может выразить 
свои мысли внятно, потому что то, что она думает, не согласовывается с тем, что 

она говорит , — дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3, 13 лет 
 

 Наша дочь поздно начала говорить. Когда ей было два года, она начала 
складывать из слов словосочетания и до сих пор ходит к логопеду, где они 
работают над речью. Сейчас она может строить длинные предложения, например: 
"Чем ты занимаешься?", "Сколько сейчас времени?", "Кто придет?", "Какая 
медсестра сегодня придет?". Она очень любит шутить и понимает шутки. Она в 

принципе понимает гораздо больше, чем может сказать , — дупликация 
9p21.1p22.3/делеция 9p22.3p24.3, 7 лет 
 

 По тому, как говорит моя дочь, нельзя сказать, что у нее есть какая - либо 
задержка, но ее речь сильно отличается от речи ее сверстников. Она может 
использовать не сочетающиеся и не подходящие по смыслу слова, потому что ее 
мысли бродят где-то. Она использует обычную структуру предложения, но строит 
из простых слов. Мысли, которые она хочет выразить этими предложениями, в 
большинстве случаев вырваны из контекста и не логичны. К сожалению, ее 
главная проблема — это мышление, и занятия с логопедом никак не могут это 
исправить. Моя младшая дочь смогла выучить более 150 слов к году и месяцу, но 
структура ее предложений сильно отличается от предложений ее сверстников. 
Время от времени она все еще произносит звуки и строит предложения из 2-3 
слов, кроме случайных длинных предложения (6-7 слов), которые она запомнила. 
Она предпочитает строить короткие предложения, например: "Мамочка, можно 
мне?" Когда я прошу ее говорить конкретнее или спрашиваю, что она имеет в виду 
под "Можно мне?", она отвечает: "Можно мне войти в твою комнату?" Когда я 
спрашиваю зачем, она отвечает: "Я хочу поспать с тобой". Я чувствую, что она 
понимает гораздо больше, чем может выразить. Раньше она ходила на занятия к 
логопеду. В раннем возрасте она смогла выучить много слов, и речь больше не 
вызывала беспокойства, поэтому ее освободили от раннего вмешательства. Сейчас 

она снова ходит к логопеду , — дупликация 9p21.3p24.2/делеция 9p21.3p21.3, 10 
лет и 4 года 
 

 Сначала он общался с помощью жестов и в возрасте от 2 до 5 лет мог показать 5 
слов. Он говорил «гага», «мама» и «баба» с 1 до 6 месяцев, после чего совсем 
перестал говорить. В 3 года он снова сказал «мама». В возрасте от 4 до 10 лет он 
сказал «пижама» и «обед» и почти всегда пользовался коммуникативным 
альбомом. Он пытался произносить слова в 10-11 лет и постепенно начал 
выговаривать больше слов. С 15 лет он общается в основном с помощью слов, 
изредка обращаясь к коммуникативному альбому. Сейчас его начали понимать 
незнакомые люди, и он может построить предложения из 6-7 слов, но 
грамматически они никак не связаны. 
 

Он понимает гораздо больше, чем может выразить, и это было особенно заметно в 
возрасте от 3 до 10 лет, когда он не говорил, но я знала, что он понимает. 
Логопеды не верили, что он понимает речь, пока я не сделала для него 
коммуникативный альбом. Изучение логопедии помогло мне стать хорошим 
логопедом для моего сына, но ему это почти не помогло. Зато нам помогли уроки 
пения и жестового языка и возможность поиграть в музыкальной группе, 
собранной для «необычных» детей, это было здорово. Кроме того, с 3 до 5 лет он 
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посещал занятия с логопедом в небольшой группе вместе с детьми с синдромом 

Дауна. Эти занятия были организованы правительством Великобритании , — 
дупликация 9p13.32p24.2/делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

Личность 
Каждый ребенок индивидуален, и не все черты характера связаны с хромосомным 
отклонением. 
 

Даже у детей с врожденными дупликацией и делецией 9p могут быть совершенно 
разные характеры, но когда мы попросили родителей из группы Unique описать 
своих детей, они чаще всего говорили, что их дети добрые, преданные, 
жизнерадостные, забавные, старательные, оптимистичные, заботливые, нежные и 
общительные (Unique). 
 

Сложности в общении или проблемы с выполнением заданий могут расстроить их. 
Это приводит к вспышкам гнева и «непредсказуемому поведению». Некоторым 
детям и взрослым трудно справиться с проблемами при общении с незнакомцами, 
а также общаться из-за задержек в речи или неумения выражать свои эмоции. 
Дети с дупликацией и делецией 9p, как и их сверстники, любят заниматься 
разными вещами, но, как правило, больше всего им нравится играть с другими 
детьми: играть в мяч, с паровозом, в машинки, собирать пазлы, слушать музыку и 
танцевать, петь. Подросткам нравится играть в компьютерные и настольные игры, 
общаться, ходить в гости, играть в боулинг, кататься на роликах, обедать в кафе и 
ресторанах, брать каталоги и читать их, плавать. 
 

 Мой сын очень добрый, преданный, жизнерадостный, терпеливый и 
старательный, но с другими людьми он бывает навязчивым, грубым и 

эгоистичным~, — дупликация 9p13.32p24.2/делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 Из всех людей, что я знаю, у нее самый 
приятный характер.  Она жизнерадостная, 
забавная, дружелюбная и преданная. Она 
любит всех и постоянно с кем-то общается. 
Каждый раз, когда мы идем в магазин, она 
обязательно поговорит с кем-нибудь, 
спросит, как у них дела, как их зовут и т.д. 
Она не говорит и не думает ничего плохого 
о ком-либо. Она хочет подружиться и 
поговорить со всеми. Она иногда злится, но 
я знаю, что это скорее связано с 
физиологией: например, она злится, когда у 
нее низкий сахар или она устала. В других 
случаях она всегда улыбается. У моей 
дочери очень заразительная улыбка и глядя 
на нее улыбаются все вокруг, даже 
незнакомые люди. Мир действительно стал 
бы лучше, будь в нем больше таких людей, 
как она. Иногда она бывает упрямой, но это 
понарошку: на самом деле она не такая. 
 
 

Когда ей нужно внимание, она может 
ущипнуть, но это не специально. Она 
слишком дружелюбная, и это иногда 
настораживает незнакомых людей. На 
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данный момент я не вижу в этом ничего плохого и не собираюсь ничего менять в 

ее характере , — дупликация 9p21.1p22.3/делеция 9p22.3p24.3, 7 лет 
 

 Нашей старшей дочери 10 лет, она очень оптимистичная и жизнерадостная. 
Иногда она не может сконцентрироваться на задании и расстраивается из-за этого. 
Она очень инфантильная и предпочитает играть целый день, а не размышлять о 
ком-то или о чем-то важном или срочном. Бывает, что она хочет показать, какая 
она самостоятельная, поэтому может заупрямиться, огрызаться и не хочет делать 
то, что ей говорят. Она ничего не сделает, пока ее не заставишь. 
 

Младшая дочь – очень жизнерадостная девочка, которая любит радовать 
окружающих. Она тоже хочет все делать сама и старается самостоятельно 
ухаживать за собой. Она может сама выбирать, что надеть, поесть и с кем 
общаться. Она адаптируется под ситуацию быстрее, чем ее сестра. Она такая же 
любящая и чуткая, как и старшая, но более обидчивая и может завидовать и даже 
мстить. В целом, она очень хороший и добрый ребенок, у которого потрясающая 
улыбка. Она чувствует себя неуютно, когда ее окружает много людей или когда 
она видит незнакомые лица. Она очень часто просит поддержать ее в таких 
ситуациях, и иногда начинает гладить мой живот, чтобы успокоиться. Она также 
не может переносить усталость или контролировать свои эмоции, поэтому ей 

нужно больше времени, чтобы успокоиться , — дупликация 9p21.3p24.2/делеция 
9p21.3, 10 лет и 4 года 
 

«Непредсказуемое» поведение 
Почти у половины детей Unique с дупликацией и делецией 9p наблюдается так 
называемое «непредсказуемое» поведение. 
 

Дети могут испытывать резкие перепады настроения и быть более агрессивными и 
деструктивными или же чрезмерно скромными и неспособными адаптироваться к 
новой ситуации. В большинстве случаев дети могут демонстрировать чрезмерное 
дружелюбие по отношению к незнакомым людям. Некоторые родители говорят, 
что не испытывают проблем с их поведением. 
 

Важно учитывать, что эти поведенческие расстройства наблюдаются наряду со 
многими положительными качествами и зачастую имеют временный характер. 
Как правило, дети обычно испытывают трудности с социальными 
взаимодействиями со взрослыми и детьми в младшем школьном возрасте (часто 
это проявляется в чрезмерной застенчивости или неуместном дружелюбии). 
Родители некоторых детей с дупликацией хромосомы 9p отмечают, что 
поведенческие расстройства прогрессируют в подростковом возрасте. Причиной 
многих особенностей поведения является то, что дети зачастую не способны 
понять свои потребности и желания. В свою очередь, поведенческие расстройства 
могут негативно сказываться на жизни детей и их родителей и могут значительно 
повлиять на социальные взаимоотношения, такие как учеба и другие аспекты 
жизни. 
 

Своевременное обращение за советом и лечением поможет семьям, 
столкнувшимся с трудностями в поведении у детей. Как правило, постоянство 
распорядка дня, наличие ограничений и поощрений, а также другие методы 
управления поведением идут на пользу детям. Помимо этого, благотворное 
влияние может оказать внедрение методик, помогающих справиться с 
коммуникативными и другими проблемами, характерными для сочетания 
дупликации с делецией (см. руководство Unique об Особенностях поведения). 
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 Виды поведений и социальных, эмоциональных и тревожных 
расстройств 

Самоповреждающее поведение:  
кусание самого себя, битье головой, обгрызание ногтей, царапанье, вызывание 
рвоты. 
Агрессивное поведение к окружающим:  
словесное оскорбление, угрозы, физическое насилие. 
Деструктивное поведение:  
разрушение мебели и других предметов, поджоги. 
Хулиганское поведение:  
постоянные крики, обмазывание себя фекалиями, включение пожарной тревоги 
без повода, вызов скорой помощи без необходимости. 
Непристойное/неподобающее поведение:  
неуместные прикосновения, откровенное сексуальное поведение. 
 

Синдром дефицита внимания и гиперактивности (СДВГ): 
СДВГ обычно диагностируют в возрасте от 6 до 12 лет. Признаками данного 
расстройства являются поведенческие нарушения, к которым относятся 
гиперактивность, невнимательность и импульсивность, в результате чего детям 
сложно сосредоточиться и контролировать свои действия и речь. Дети часто 
непоседливы, они легко отвлекаются, много говорят или вмешиваются в 
разговоры. 
Расстройства аутического спектра (РАС):  
Расстройства аутистического спектра (РАС) включают в себя аутизм и синдром 
Аспергера и сопровождаются нарушением развития социальных навыков, 
проблемами в общении, ограниченными интересами и многократными 
повторениями однообразных действий, которые помогают чувствовать себя 
комфортно.  
Обсессивно-компульсивное расстройство (ОКР):  
это близкое к РАС расстройство, которое все же немного отличается. ОКР может 
протекать совместно с РАС или проявляться самостоятельно. Оно вызывает у 
ребенка тревожность, от которой можно частично избавиться путем выполнения 
определенных повторяющихся действий: например, с помощью постоянного 
мытья рук или многократных пересчетов и перепроверок. Люди с ОКР не 
испытывают удовольствия от этих рутинных действий, но ими движет страх, что 
если они не выполнят их, то произойдет что-то плохое. 
Нарушение обработки сенсорной информации (SPD):  
Детям с SPD трудно обрабатывать информацию, полученную из окружающего 
мира при помощи органов чувств, таких как слух и осязание. Из-за этого они 
испытывают сложности при выполнении повседневных задач и реагировании на 
различные условия среды. К основным особенностям, связанным с SPD, относятся 
повышенная чувствительность к звукам, движениям и прикосновениям, 
неуклюжесть, поведенческие и социальные нарушения, трудности с 
концентрацией внимания и нарушения сна. 
Вызывающее оппозиционное расстройство (ODD):  
Дети с ODD склонны к раздражительности и частым приступам гнева. Они также 
ставят под сомнение авторитет взрослых, отказываясь подчиняться правилам. 
Такое поведение может казаться намеренным и приводить к проблемам при 
социальном взаимодействии. 
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 Моя дочь — обаятельная, общительная, дружелюбная, заботливая, любящая, 
сочувствующая, отзывчивая, искренняя девочка, которой нравится общаться с 
людьми. Она очень хорошо себя ведет. У нас никогда не возникает никаких 
проблем, кроме тех случаев, когда ей нужно сделать что-то сложное, а она 
откладывает это на потом и пытается отвлечь вас, разговаривая о другом. Она 
часто расстраивается, если другие люди не понимают ее, и не всегда любит 

пробовать что-то новое , — дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3, 13 лет 
 

 Если бы можно было вернуться в прошлое, мы бы начали поведенческую 
терапию ABA с двух лет. У нашего сына нет аутизма, но мне кажется, 
структурированное и постепенное обучение является замечательным методом и 
действительно помогает таким детям, как он. С пяти до семи лет у него была 
склонность к самоповреждению и разрушениям, но потом это прошло. Иногда у 
него бывают вспышки агрессии. Когда у него наступил период полового 
созревания, то он вел себя немного неподобающе, но ничего серьезного — всего 

лишь периодическая неуместная самостимуляция , — дупликация 9p13.32p24.2/
делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 У него не бывает хороших или плохих дней и «непредсказуемого» поведения, у 
него всегда одно и то же настроение. Иногда он хочет общаться с нами, а иногда 

— нет, но мне кажется, у всех такое бывает , — дупликация 9p12p22/делеция 
9p22, 19 лет 
 

Социальные, эмоциональные и тревожные расстройства 
Нескольким детям были поставлены диагнозы социального, эмоционального или 
тревожного расстройства, а у четверых детей был диагностирован аутизм. В их 
числе пятилетняя девочка с делецией 9p23 – 9p24.3 и дупликацией 9p21.2 – 9p23, 
чей случай был описан в медицинской литературе (Yang, 2012). Группе Unique 
известен один случай, когда у девочки были выявлены проблемы с нарушение 
обработки сенсорной информации и поведенческие особенности, связанные с 
РАС, СДВГ и ОКР, хотя по ряду диагностических критериев эти расстройства не 
были обнаружены. Диагноз СДВГ подтвердился у шестнадцатилетней девочки из 
группы Unique, которой прописали необходимые препараты, а также у 
пятилетнего мальчика с дупликацией 9p22.2/делецией 9p21.1 (Unique). 
 

В базе данных DECIPHER (база данных геномных вариантов и фенотипов 
человека с использованием ресурсов Ensembl; https://decipher.sanger.ac.uk) 
существуют доказательства того, что у детей с дупликациями 9р различных 
размеров наблюдались нарушения поведения: агрессия, аутизм и иногда психоз. 
Была также обнаружена связь между делециями 9p24 и проявлениями аутизма, 
поэтому можно сделать вывод о том, что ген или гены, влияющие на появление 
РАС, могут быть расположены в хромосоме 9p24. Мозаичная низкоуровневая 
анеуплоидия (измененное число хромосом) в некоторых клетках головного мозга 
(нейронах) также может быть причиной психических расстройств, таких как РАС 
и ОКР. Тем не менее, эта область еще не изучена в полной мере (Vinci, 2007; Abu-
Amero, 2010; Kantojarvi, 2010; Martinez-Jacobo, 2015; Yang, 2012; Güneş, 2016).  
 

Если родители замечают у ребенка проявление какого-либо расстройства (РАС, 
СДВГ или ОКР), им необходимо обратиться к терапевту или педиатру, который 
направит их к поведенческому или клиническому психологу для проведения 
обследования. В зависимости от результатов, ребенка могут отправить на 
дальнейшее обследование у детского дефектолога, невролога, психиатра или 
психолога. После постановки диагноза врач может выписать необходимые 



32 

 

препараты, такие как метилфенидат (Риталин, Ritalin) или лиздексамфетамин 
(Виванс, Vyvanse) при СДВГ для облегчения таких симптомов, как беспокойство и 
неконтролируемая разговорчивость. Одному мальчику для улучшения 
когнитивных навыков помог метод нейронной обратной связи, целью которого 
является стимуляция мозговой активности. 
 

 Она любит расставлять вещи в определенном порядке, что свойственно людям с 
ОКР, несмотря на то, что она довольно неаккуратная. У нее также есть проблемы с 
сенсорной чувствительностью. Ей нравится вибрация массажных кресел и кресел в 
самолете, а летом в жару она носит штаны, кофты с длинными рукавами и носки. 
Она обращает внимание на незначительные детали, например, слышит едва 
различимые песни на заднем фоне, несмотря на шум, или когда кто-то 
разговаривает с ней. Ей сложно переключаться между задачами и менять что-то, 
например, покупать новую обувь. Она проходила обследование на РАС, но врачи 
исключили этот диагноз, хотя поведенческие особенности похожи на симптомы 
РАС. Кроме этого, она проходила обследование на СДВГ, который у нее не нашли, 
но мы давали ей лекарства от СДВГ для концентрации внимания в школе. 
Благодаря препарату «Виванс» она может немного дольше заниматься одним 
делом и легче идет на контакт, хотя чаще она бывает сосредоточена на 

посторонних вещах , — дупликация 9p21.3p24.2/делеция 9p21.3, 10 лет (старшая 
сестра) 
 

 Моя дочь очень застенчивая. У нее СДВГ, и при резкой смене обстановки она 
склонна к вспышкам гнева. Она очень хочет со всеми подружиться, но не всегда 
знает, как лучше «сделать первый шаг». Она проходит поведенческую терапию 
ABA с еженедельными адаптированными экскурсиями. Также она занимается в 
театральной студии для детей с особыми потребностями, где у нее есть 
возможность встречаться и общаться с такими же, как она, ребятами. Она 
принимает такие препараты, как Концерта (Риталин), Дексамфетамин и Золофт. 

Утро проходит гораздо лучше, если дать ей лекарство от СДВГ в 5 часов , — 
9p23p24.1/делеция 9p24.1p24.3, 16 лет 
 

 Мы заметили проявления аутизма, когда он был совсем маленьким, но врачи не 
ставили ему диагноз РАС. Диагноз был поставлен лишь тогда, когда его педиатр 
заметил некоторые симптомы РАС и направил нас к детскому дефектологу. Наш 
сын очень активный и любознательный, он любит заниматься разными вещами и 
узнавать новое. Ему нравятся системные занятия, он любит играть в игры на 
телефоне и добавлять видео на свой канал YouTube. В плохие дни он может 
плакать, кусаться, щипать себя и других, если ему что-то не нравится. Чтобы 
успокоиться, ему нужно побыть одному несколько минут или спрятаться под 

одеялом, как в палатке , — дупликация 9p13.1p23/делеция 9p23p24.3, 9 лет 
 

Сон 
Больше половины (5 из 9) семей Unique, в которых есть ребенок с сочетанием 
дупликации и делеции 9р, сообщили, что они в той или иной степени сталкивались 
с нарушениями сна у ребенка. 
 

Для некоторых проблемы были незначительными или прошли со временем, в 
других же семьях нарушения сна продолжались длительное время и оказывали 
серьезное влияние на качество жизни ребенка. Некоторые дети испытывали 
трудности с засыпанием, однако спали спокойно, другие дети не могли спать 
долго и часто просыпались ночью.  
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В тех случаях, когда нарушения сна были достаточно серьезными, и обычные 
методы регулирования поведения не помогали, семьи прибегали к выписанным 
антигистаминным препаратам с успокаивающим действием или натуральному 
гормону мелатонину, который участвует в синхронизации биологических часов. 
Такие препараты следует принимать только после консультации с врачом. 
Согласно статистике Unique, эти медикаменты в большинстве случаев не были 
эффективными. 
 

Согласно данным Unique, 4 из 9 детей испытывали апноэ во сне — нарушение сна, 
для которого характерны периоды учащенного дыхания во время сна, длящиеся от 
нескольких секунд до нескольких минут. Для некоторых эта проблема была 
временной или слабо выраженной. В более серьезных случаях ночью может 
потребоваться использование СиПАП-аппарата (режим искусственной вентиляции 
легких постоянным положительным давлением). 
 

Другие проблемы со здоровьем, например, ГЭРБ у младенцев или астма, также 
могут сказываться на качестве сна. Родителям рекомендуется восстанавливать 
четкий режим дня после приступа заболевания или стационарного лечения. 
 

Нарушения сна часто встречаются как у детей с делециями 9р, так и у детей с 
дупликациями 9р. Беспокойный сон ребенка и трудности при укладывании могут 
доставлять большие неприятности всей семье. Брошюра «Нарушение сна у детей с 
хромосомными отклонениями», которая содержит дополнительную информацию 
по этому вопросу, расположена в разделе практических руководств для семей на 
сайте Unique. 
 

 Сон — это одна из самых серьезных проблем. Ему требуется меньше времени на 
сон — достаточно нескольких коротких дневных снов, каждый из которых длится 
не больше тридцати минут. Мы перепробовали все: вечерние ванны, 
расслабляющую музыку, ароматерапию. Чего мы только не перепробовали. Мы 
пробовали принимать капсулы мелатонина в высоких дозах, однако это тоже не 
помогло. Тогда мы обратились к специалисту. Мы несколько месяцев вели 
дневники, где записывали, когда он ложится спать и просыпается, но специалисту 
так и не удалось определить его режим, но было замечено, что он мало спит, и 
этих коротких промежутков ему хватает, чтобы восстановить энергию. Нам 
объяснили, что это происходит из-за активной мозговой деятельности, поэтому он 
просто не может уснуть. Также он страдал от синдрома апноэ во сне, пока в 11 лет 

ему не провели трахеостомию , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 Он стал нормально спать только после семи лет. До двух лет он постоянно 
засыпал и просыпался ночью. Нам помогли противосудорожные препараты. После 

того, как мы вылечили его аллергию и проблемы с носом, он стал хорошо спать , 
— дупликация 9p13.1p24.3/делеция 9p24.3, 9 лет 
 

 Ей часто сложно заснуть, потому что вокруг происходит столько интересного. 
Но если она уснет, то спит очень хорошо. Недавно после фарингопластики у нее 

обнаружили синдром апноэ во сне , — дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3, 13 
лет 
 

 Он практически не спит. У него синдром апноэ. Мы пробовали принимать 
снотворное и мелатонин, но это не помогло. Единственное, что ему помогает, это 

утяжеленное одеяло , — дупликация 9p13.1p23/делеция 9p23p24.3, 9 лет 

 



34 

 

Приучение к туалету 
Согласно данным Unique, многие дети учатся ходить в туалет самостоятельно 
достаточно долго. При этом не все дети осваивают этот навык. 
 

Данные разнятся, но, по опыту семей Unique, некоторые дети начинают 
самостоятельно пользоваться туалетом лишь в возрасте 5-8 лет. Иногда они 
пользуются им только в течение дня, но не для опорожнения кишечника. 
Например, девочка в возрасте пяти лет с сочетанием дупликации 9p23p24.1 и 
делеции 9p24.1p24.3 была полностью приучена к туалету. В другом случае 
приучить к туалету девятнадцатилетнего подростка с сочетанием дупликации 
9p12p22 и делеции 9p22 так и не удалось. 
 

Иногда детям на ночь надевают памперсы или трусики-подгузники, у некоторых 
детей на протяжении всего детства могут случаться «происшествия» в течение 
дня. Одна семья пробовала давать ребенку Десмопрессин (препарат, снижающий 
выделение мочи), но это не помогло сдерживать непроизвольное мочеиспускание 
в течение ночи. Низкий мышечный тонус может привести к дополнительным 
проблемам в процессе приучения к туалету. Дети, страдающие от запоров, 
испытывают особые трудности при пользовании туалетом для опорожнения 
кишечника. 
 

Медицинские проблемы 
 Общее состояние здоровья 
Родители из группы Unique часто описываю общее состояния здоровья детей по-
разному, начиная от «крепкого» до «слабого». 
 

Несмотря на достаточно хорошее состояние здоровья, родители из группы Unique 
сообщают, что их дети нередко страдают от ушных инфекций, простуд и других 
респираторных инфекций зимой, особенно в младенчестве и раннем детстве. 
Данное наблюдение не зависит от размера или расположения дупликации и 
делеции 9p. В случаях, когда делеция затрагивала «критический участок» 
синдрома делеции 9p, проблемы со здоровьем встречались чаще. Особенно 
распространена проблема хронических запоров, на которую необходимо было 
оказывать комплексное воздействие (см. Запоры). Кроме того, у некоторых детей 
были характерные проблемы со здоровьем, такие как судороги и синдром апноэ во 
сне, которые также требовали лечения (Unique). 
 

 В целом, у нашего сына нет серьезных проблем со здоровьем, и он хорошо себя 
чувствует с тех пор, как мы вылечили «тихую» аспирацию, которая окончательно 
прошла, когда ему было пять лет. Единственная серьезная проблема, которая нас 
постоянно тревожит — это хронические запоры. В отличие от других детей он 

реже подхватывает обычные заболевания , — дупликация 9p13.32p24.2/делеция 
9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 Когда она была помладше, то каждая простуда переходила в пневмонию, пока ей 
не исполнилось 5-6 лет. Сейчас она вполне здоровая и редко болеет. У нее бывают 
слабо выраженные приступы астмы и другие проблемы со здоровьем. Она 
практически ничего не видит правым глазом, и у нее низкий мышечный тонус. 
Недавно нашей дочке диагностировали синдром апноэ во сне среднетяжелой 

степени , — дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3, 13 лет 
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 У него слабый иммунитет. Он часто болеет, особенно когда общается с другими 

детьми. У него астма и судорожный синдром , — дупликация 9p13.1p23/делеция 
9p23p24.3, 9 лет 
 

 Респираторные инфекции 
Респираторные инфекции и/или астма часто наблюдаются у детей с сочетанием 
дупликации и делеции 9p.  
 

Дети с редкими хромосомными заболеваниями часто переносят респираторные 
инфекции в раннем детстве, что характерно для синдромов дупликации 9p и 
делеции 9p. Кроме того, дети могут быть предрасположены к развитию 
аллергических реакций и астмы, которые иногда возникают как следствие 
перенесенных респираторных инфекций. Согласно сведениям Unique, в 
большинстве случаев инфекции и астма с течением времени беспокоят все реже, 
несмотря на постоянные проявления в детском возрасте. В некоторых случаях 
детям потребовалась госпитализация. 
 

 До 5-6 лет у нее случались приступы астмы, но сейчас, кажется, все прошло. По 

крайней мере, мы уже лет 5 не принимаем лекарства , — дупликация 9p23p24.1/
делеция 9p24.1p24.3, 16 лет 
 

 Судорожный синдром 
У некоторых детей случаются судороги, которые обычно успешно 
контролируются приемом противосудорожных препаратов. 
 

Судороги являются следствием внезапного патологического изменения в 
электрической активности мозга. Симптомы варьируются в зависимости от того, 
на каком участке или участках мозга была зафиксирована патологическая 
активность. К самым распространенным симптомам относятся временная 
дезориентация, непроизвольные судорожные сокращения мышц, потеря сознания 
и потемнение в глазах. Судорожные припадки, возникающие как следствие 
нарушения работы определенного участка головного мозга, называются 
фокальными. Если судорожные припадки вызваны нарушением работы обоих 
полушарий мозга, то они называются генерализованными (см. Типы судорожных 
припадков).  
 

Для измерения и фиксации электрической активности мозга применяются 
электроэнцефалография (ЭЭГ) и Видео-ЭЭГ мониторинг (ВЭМ), которые могут 
проводиться наряду с другими исследованиями для определения причины и типа 
судорожных припадков. 
 

Согласно проведенному в 2017 году опросу Unique, у трех из девяти детей был 
диагностирован судорожный синдром (в базе данных Unique был обнаружен еще 
один случай). Трое из девяти детей были направлены на обследование, или же у 
них проявлялись симптомы, которые, по мнению родителей, были похожи на 
судороги. У оставшейся трети не было обнаружено судорожных припадков. 
Данные Unique показывают, что среди множества случаев очень трудно выделить 
какой-либо наиболее распространенный тип судорог. Более того, у некоторых 
детей насчитываются несколько типов судорог. Так, например, семьи Unique 
сообщают об абсансных приступах (2 случая), тонико-клонических (большие 
судорожные припадки) приступах (2 случая), миоклонических приступах (3 
случая), а также о не идентифицированных приступах (1 случай). 
 

В медицинской литературе содержится описание двух случаев. В одном из 
исследований был описан случай девушки в возрасте 21 год с дупликацией 
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9p21.1p24.3 и делецией 9p11.2p13.1, у которой судорожный синдром развился еще 
в детстве. Для лечения судорог применялась вальпроевая кислота. К 13 годам 
судорожный синдром исчез (Jelin 2010). Другое исследование описывает случай 
мальчика в возрасте 8 месяцев с дупликацией 9p13.3p23 и делецией 9p24.3, у 
которого была обнаружена тяжелая форма эпилепсии под названием синдром 
Веста. Данный синдром характеризуется инфантильными спазмами, которые 
обычно начинают проявляться в течение нескольких месяцев после рождения и 
сопровождаются уникальной ЭЭГ-картиной (гипсаритмией) и умственной 
отсталостью (Neira 2012).  
 

Способы лечения, включая применение противоэпилептических препаратов, как, 
например, вальпроевая кислота, сультиам и Кеппра (леветирацетам), эффективны 
для снижения частоты и тяжести приступов (Jelin 2010; Unique). 
 

 Судорожные припадки — миоклонические, абсансные и тонико-клонические – 
появились у него в 17 лет. Сейчас мы лечим их с помощью Кеппры и Эпилима, 

поэтому пока что все в порядке , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 Примерно в 3 года у него начались миоклонические припадки. Мы пять лет 
принимали Трилептал, но недавно отказались от противосудорожных препаратов, 

потому что у него уже два года как не случалось судорог , — дупликация 
9p13.1p24.3/делеция 9p24.3, 9 лет 
 

 У него бывали миоклонические, абсансные и большие судорожные припадки. 
Мы даем ему Трилептал, и ему это помогает. Сейчас большие судорожные 

припадки случаются у него только раз в год , — дупликация 9p13.1p23/делеция 
9p23p24.3, 9 лет 

 

Типы судорожных припадков 
Абсансные приступы: характеризуются изменением поведения с 
«выключением» сознания. Данный тип приступов иногда сопровождается тем, что 
ребенок пристально смотрит в одну точку, часто моргает или причмокивает 
губами. Абсансные приступы очень короткие и обычно длятся меньше 30 секунд. 
 

Генерализованные тонико-клонические приступы: в начале приступа в обоих 
полушариях головного мозга возникает патологическая электрическая активность. 
Приступы характеризуются сокращения мышц с последующими подергиваниями. 
 

Миоклонические приступы: генерализованные приступы характеризуются 
подергиваниями или шокоподобными сокращениями различных мышц тела, как 
правило, рук или ног. Каждый из миоклонических приступов длится долю 
секунды, максимум — секунду. 
 

Фебрильные приступы: возникают исключительно при высокой температуре 
тела. 
 

Миотонические приступы: характеризуются сокращением мышц. 
 

Миоклонически-атонические приступы: характеризуются подергиваниями 
или шокоподобными сокращениями мышц, приводящих к понижению тонуса 
мышц, что может привести к падению. 
 

Инфантильные спазмы: Тип судорожны х приступов, систематически 
возникающих у младенцев в возрасте 3-10 месяцев. Проявляются в основном сразу 
после пробуждения. Могут быть как ярко, так и слабовыраженными. 
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 Аномалии развития головного мозга 
У детей с сочетанием делеции и дупликации хромосомы 9p наблюдается 
несколько аномалий развития головного мозга, многие из которых незначительны. 
 

Несмотря на то, что это аномалии мозга не относятся к характерным признакам 
дупликаций 9p или делеций 9p, существуют сведения о наличии ряда аномалий 
развития головного мозга при этих двух хромосомных заболеваниях. Примерно у 
одной трети участников Unique с сочетанием дупликации и делеции 9p и в двух 
случаях, описанных в медицинской литературе, при МРТ или КТ была обнаружена 
аномалия развития головного мозга, а в некоторых случаях даже сочетание 
аномалий. Появление данных аномалий на данный момент не связано с какой-либо 
определенной причиной или размером и расположением дупликации/делеции. Тем 
не менее, в большинстве случаев, аномалия головного мозга была связана с 
делецией, включающей участок 9p24 (см. таблицу). При этом необходимо 
отметить, что исследования мозга во многих случаях не проводились, поэтому 
нельзя исключать возможность возникновения других аномалий развития 
головного мозга (Chen 2005; Temtamy 2007; Vundinti 2007; Hauge 2008; Recalcati 
2012; Kowalczyk 2013; Brambila-Tapia 2014; Samanta 2015; Spazzapan 2016; 
Unique). 
 

 Сердце  
Описан ряд случаев сердечных заболеваний, многие из которых протекали в 
относительно легкой форме и проходили самостоятельно без какого-либо лечения 
или хирургического вмешательства. 
 

Несмотря на то,  что пороки сердца не являются характерной особенностью 
синдрома дупликации или делеции хромосомы 9p, либо сочетания дупликации и 
делеции хромосомы 9p, исследование, проведенное Unique в 2017 году, показало, 
что у шести из девяти детей были обнаружены аномалии развития сердца. 
Впоследствии в Unique было зафиксировано еще два случая аномалий сердца. 
Схожая картина описана и в медицинской литературе, где в шести случаях из 
пятнадцати у исследуемых были обнаружены пороки сердца (Fass 2007; Swinkels 
2008; Di Bartolo 2012; Recalcati 2012; Schlade-Bartusiak 2013; Unique). У некоторых 
детей было выявлено сразу несколько заболеваний сердца. В отдельных случаях у 
детей с аномалиями сердца также были выявлены аномалии развития головного 
мозга (см. предыдущий раздел).  
 

Самой распространенной патологией оказались шумы в сердце (выявлено 6 
случаев), которые в большинстве своем не опасны и со временем проходят сами 
по себе. Также встречались более серьезные сердечные заболевания, такие как 
дефект межпредсердной перегородки (ДМПП — 6 случаев), открытый 
артериальный проток (ОАП — 5 случаев), дефект межжелудочковой перегородки 
(ДМЖП — 3 случая), неуточненный порок сердца (1 случай), синусовая аритмия 
(1 случай), увеличенное сердце (1 случай) и открытое овальное окно (ООО — 1 
случай) (см. таблицу «Сердечные заболевания»). Зачастую вышеуказанные 
заболевания сердца проходили без какого-либо вмешательства или были успешно 
вылечены.  
 

В 2017 году был проведен опрос среди семей Unique, у детей которых была 
обнаружена дупликация хромосомы 9p различного размера и расположения. 
Результаты опроса показали, что примерно у 20% детей с дупликацией всего 
короткого плеча или части хромосомы 9p были диагностированы различные 
заболевания сердца. Среди детей с крупными дупликациями, которые затрагивали 
участок длинного плеча, эта цифра достигала 40%. Данные результаты 
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 Аномалии развития головного мозга 

Синдром Дэнди-
Уокера (СДУ) 

В отделе головного мозга, который отвечает за 
координацию движений (мозжечок) и связан с 
четвертым желудочком, расположена киста, 
которая представляет собой полость со 
спинномозговой жидкостью. Синдром Дэнди-
Уокера (СДУ) является одной из причин 
гидроцефалии. Как правило, данная аномалия 
устраняется с помощью шунтирования. 

1 случай СДУ 
(диагноз 
подтвержден) 
  
1 случай 
неполной формы 
СДУ (подозрение 
на синдром) 

дупликация 
9p21.3p24.2 и 
делеция p24.2p24.3 
(Kowalczyk 2013) 
  
дупликация 
9p13.1p24.3 и 
делеция 9p24.3 
(Unique) 

Гипоплазия 
мозжечка (ГМ) 

Гипоплазия мозжечка – это аномалия, 
характеризующаяся недоразвитием мозжечка 
(отдела головного мозга, расположенного в его 
задней нижней части). Мозжечок участвует в 
таких процессах высшей нервной деятельности, 
как мышлении и осознанные действия. При 
гипоплазии мозжечка наблюдается задержка в 
развитии, задержка речевого развития, 
гипотония, атаксия (нарушение координации 
мышечных движений) и непроизвольные 
движения глазных яблок. 

1 случай 
(подозрение на 
легкую форму 
гипоплазии) 

дупликация 
9p13.32p24.2 и 
делеция 
9p24.2p24.3 
(Unique) 

Гидроцефалия 

При гидроцефалии в головном мозге 
накапливается жидкость, которая оказывает на 
него давление. Во многих случаях лечение не 
требуется, поскольку давление уменьшается с 
течением времени, однако иногда может 
потребоваться шунтирование (введение тонкой 
трубки в мозг для устранения излишков 
жидкости). 

1 случай 

дупликация 
p13.3p24.3 и 
делеция 9p24.3 
(Unique) 

Арахноидальная 
киста 

Арахноидальные кисты — полости в головном 
мозге, заполненные спинномозговой 
жидкостью (СМЖ). Большинство 
арахноидальных кист не приводят к проблемам 
со здоровьем и не требуют лечения, но в случае 
возникновения симптомов может 
потребоваться операция по удалению кисты 
или введению шунта (см. выше). 

1 случай 

дупликация 
p13.1p24.3 и 
делеция 9p24.3 
(Unique) 

Церебральная 
атрофия 

При церебральной атрофии происходит 
отмирание клеток головного мозга (нейронов)  
и потеря связей между ними. 

2 случая 

дупликация 
9p13.1p24.3 и 
делеция 9p24.3  
(Unique) 
  
дупликация 
9p12p24.2 и 
делеция 9p24.3  
(Unique) 

Перивентрикулярная 
лейкомаляция 
(ПВЛ) 

При перивентрикулярной лейкомаляции (ПВЛ) 
происходит повреждение (размягчение) белого 
вещества, расположенного под корой головного 
мозга и отвечающего за передачу импульсов 
между нервными клетками, спинным мозгом и 
из одного полушария головного мозга в другое. 
Перивентрикулярная лейкомаляция (ПВЛ) 
может привести к нарушениям двигательных и 
других функций организма. 

1 случай (не 
прогрессирующий) 

дупликация 
9p21.1p22.3 и 
делеция 
9p22.3p24.3 
(Unique) 

Гипоплазия 
(недоразвитие) 
мозолистого тела и 
ствола головного 
мозга 

Недоразвитие мозолистого тела приводит к 
нарушению связи между полушариями 
головного мозга. Каждое полушарие мозга 
контролирует движения и ощущения в 
противоположной половине тела и 
обрабатывает определенный тип информации 
(например, языковую или пространственную 
информацию). Таким образом, для 
координации движений и обработки сложной 
информации полушария должны 
взаимодействовать друг с другом. Мозолистое 
тело является связующим звеном, которое 
соединяет правое и левое полушария головного 
мозга и обеспечивает связь и взаимодействие 
между ними. 

1 случай 

дупликация 
9p13.1p22 и 
делеция 9p24.3 
(Recalcati 2012) 

Дупликация/
делеция  

 

Случаи  
 

Описание  
Аномалия 
развития  

головного мозга  
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подтверждаются сведениями из медицинской литературы (Wilson 1985; Haddad 
1996; Nakagawa 1999; Canton 2016; Oh 2016; Brar 2017; Unique). Пороки сердца и 
шумы наблюдались у детей с делецией хромосомы 9p, как, например, у девочки с 
делецией 9p23, у которой были диагностированы дефект межжелудочковой 
перегородки, открытый артериальный проток и открытое овальное окно.  
 

Вышеуказанные заболевания сердца наблюдались у детей с сочетанием 
дупликации и делеции хромосомы 9p, начиная от сравнительно небольших 
дупликаций и делеций 9p (например, открытый артериальный проток при 
дупликации 9p23p24.1 и делеции 9p24.1p24.3 и дефект межжелудочковой 
перегородки, открытый артериальный проток, открытое овальное окно и 
синусовая аритмия при дупликации 9p21.1p22.3 и делеции 9p22.3p24.3), включая 
дупликации практически всего короткого плеча 9p и делеции 9p (например, дефект 
межпредсердной перегородки при дупликации 9p13.32p24.2 и делеции 9p24.2p24.3 
и дефект межжелудочковой перегородки при дупликации 9p12p24.1 и делеции 
9p24.3 (мозаичная форма)) до крупных дупликаций, охватывающих все короткое 
плечо и участок длинного плеча, и делеции всего короткого плеча (например, шум 
в сердце при дупликации 9q12p22.3 и делеции 9p22.3p24.3 (Swinkels 2008; Schlade-
Bartusiak 2013; Unique). 
 

Таким образом, данные из медицинской литературы и сведения, полученные от 
семей Unique, позволяют предположить, что сочетание дупликации и делеции 
хромосомы 9p способствует развитию аномалий сердца, а также подтверждают 
гипотезу о влиянии комплекса генетических и экологических факторов на 
развитие врожденных пороков сердца (Schlade-Bartusiak 2013; Oh 2016). 
 

 После рождения у него нашли дефект межпредсердной перегородки (ДМППВ) и 
увеличенное сердце. В восемь месяцев ему сделали операцию. После операции у 

него порозовела кожа, и ему стало намного легче дышать , — дупликация 
9p13.3p21.3/делеция 9p22.1 
 

 В девять лет у него был обнаружен врожденный порок сердца (открытый 

артериальный проток — ОАП), поэтому скоро нам предстоит операция , — 
дупликация 9p23p24.1/делеция 9p24.1p24.3 
 

 У него был небольшой дефект межпредсердной перегородки (ДМППВ), который 

закрылся сам, когда ему исполнился год , — дупликация 9p13.32p24.2/делеция 
9p24.2p24.3 
 

 После рождения у него были обнаружены шумы в сердце и два отверстия, 

которые закрылись в течение первого месяца жизни , — дупликация 9p13.31p23 
и делеция 9p23p24.3 
 

 Глаза и зрение 
У трех из девяти детей Unique были обнаружены проблемы со зрением. У одного 
мальчика в раннем возрасте диагностировали дальнозоркость (гиперметропия), но 
позднее был поставлен диагноз близорукость (миопия). У другого мальчика была 
диагностирована частичная потеря зрения, при этом нарушение периферического 
зрения было менее выражено. У еще одной девочки наблюдалась частичная потеря 
зрения на одном глазу и близорукость на другом. Для коррекции незначительных 
нарушений зрения могут использоваться очки. 
 

Нистагм является характерным признаком делеции 9р, который был обнаружен у 
четырех из девяти детей Unique с сочетанием дупликации и делеции 9p. У троих 
из них была делеция 9р, охватывающая критический участок для синдрома 
делеции 9р. Для этого заболевания характерны непроизвольные повторяющиеся 
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 Заболевания сердца 
Шум в сердце: шумы в сердце — это 
необычные или нехарактерные звуки, которые 
возникают при прохождении крови через сердце 
и при открытии и закрытии клапанов сердца. 
Шумы могут свидетельствовать о заболевании 
сердца, например, о дефекте межпредсердной 
перегородки (см. ниже), но, как правило, они 
совершенно не опасны. 
Чаще всего шум в сердце не представляет 
опасности и не требует лечения, но в некоторых 
случаях ребенку может потребоваться операция. 
Открытый артериальный проток (ОАП): это 
проток между аортой и легочной артерией, по 
которой кровь попадает в легкие. Обычно он 
закрывается сразу же после рождения. Если он 
остается открытым, в легкие попадает больше 
крови, чем нужно, и сердцу приходится 
усиленно работать. 
Проток может быть закрыт с помощью 
малоинвазивной операции, во время которой 
через бедренную артерию вставляется спираль.  
Вокруг спирали разрастаются ткани, закрывая 
отверстие протока. 
Дефект межпредсердной перегородки (ДМПП): это отверстие в стенке между правым и 
левым предсердиями. Часть крови перетекает из левого предсердия в правое, увеличивая приток 
крови в легкие. Лечение зависит от вида дефекта, размера отверстия и возможности его 
самопроизвольного закрытия. 
Лечение может включать в себя прием лекарств, помогающих работе сердце, контроль 
потенциальных инфекций внутренних поверхностей сердца и реконструктивное хирургическое 
вмешательство. 
Дефект межжелудочковой перегородки (ДМЖП): это отверстие в стенке между двумя 
камерами сердца (желудочками), через которое кровь перетекает из левой камеры в правую, 
увеличивая приток крови в легкие. 
Лечение дефекта межжелудочковой перегородки определяется в индивидуальном порядке. Ребенку 
с данным дефектом необходимо регулярно проходить обследование. Небольшие дефекты 
межжелудочковой перегородки могут закрыться без какого-либо вмешательства. Более крупный 
дефект межжелудочковой перегородки требует хирургического вмешательства для 
предотвращения проблем с легкими, которые могут возникать из-за увеличенного притока крови. 
Открытое овальное окно (ООО): это отверстие между двумя верхними камерами сердца, 
которое в норме должно закрываться в первый год жизни ребенка. Если оно остается открытым, 
увеличивается приток крови из левого предсердия в правое. 
Кардиомиопатия: это поражение сердечной мышцы, характеризующееся изменением ее 
размера, формы и структуры. Выделяют различные виды кардиомиопатии, но чаще всего 
встречается гипертрофическая кардиомиопатия, при которой мышечная стенка утолщается, и 
дилатационная кардиомиопатия, для которой характерно растяжение и истончение сердечной 
мышцы. Несмотря на то, что при любом виде кардиомиопатии снижается способность сердца 
полноценно перекачивать кровь, последствия изменения сердечной мышцы в каждом случае 
индивидуальны. 
Пролапс митрального клапана (ПМК) и его недостаточность: митральный клапан между 
левой верхней и левой нижней камерой сердца закрывается не полностью, тем самым допуская 
обратный ток крови во время сокращения желудочка. Створки митрального клапана пропускают 
кровь из левого желудочка обратно в левое предсердие.  
Аномалия Эбштейна: при этом нарушении поражается правая сторона сердца. 
Трехстворчатый клапан, регулирующий ток крови из верхней камеры (предсердия) в нижнюю 
камеру (желудочек), слишком сильно смещен вниз. В результате смещения клапана верхняя камера 
увеличивается, а нижняя камера уменьшается. К тому же кровь, которая должна быть в желудочке, 
может попадать через клапан обратно в предсердие. 

Верхняя 
полая вена  

Кровь идет ко всем 
органам тела  

Аорта  

Лёгочная артерия  
(по ней кровь  
идёт к лёгким) 

Лёгочная вена  

Митральный 
клапан 

Аортальный 
клапан 

Нижняя  
полая вена 

Трёхстворчат
ый клапан  

Лёгочный 
клапан  

 

Нормальное сердце 
 

Левое 
предсердие 

 Левый 
желудочек  

 
Правое 

предсердие  

 
Правый 

желудочек  
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движения глаза или глаз. Наиболее часто встречается 
горизонтальный нистагм, однако он может быть 
вертикальным или вращательным. Нистагм обычно 
обнаруживается в первые месяцы после рождения и требует 
наблюдения у офтальмолога (специалиста по зрению). Хотя 
нистагм неизлечим, офтальмологи могут провести детальное 
обследование, в ходе которого будет определен характер 
нарушения зрения, и предложить способы контроля 
заболевания  (Unique; www.rnib.org.uk).  
 

Страбизм (косоглазие) — состояние, при котором один или 
оба глаза повернуты вовнутрь, наружу, вверх или вниз. 
Страбизм относительно часто встречается у людей как с дупликациями 9р всех 
размеров (как, например, у двоих детей с дупликациями 9p24), так и с делециями 
9р (Brambila-Tapia 2014; Cuoco 1982, Unique). Страбизм может быть постоянным 
или возникать время от времени, особенно при усталости. 
 

Как правило, для лечения этого нарушения используются окклюзия (заклеивание 
одного глаза), специальные упражнения или очки. В некоторых случаях лечение 
страбизма возможно лишь с помощью хирургического вмешательства. Кроме того, 
следствием постоянного косоглазия на одном из глаз может стать амблиопия, или 
«ленивый глаз». Принимая во внимание все факты, весьма удивительно, что лишь 
у одного участника из группы Unique с сочетанием дупликации и делеции 9р 
наблюдалось косоглазие «при рассматривании предметов вблизи», а еще у одного 
было диагностировано мнимое, или временное косоглазие. В медицинской 
литературе встречалось одно упоминание девочки с косоглазием, у которой также 
была выявлена дальнозоркость (Schlade-Bartusiak 2013; Unique). 
 

У некоторых детей с дупликацией 9р был обнаружен птоз (аномально опущенное 
верхнее веко, частично закрывающее глаз) или лагофтальм (младенцу или ребенку 
может быть сложно полностью закрыть глаза), однако эти нарушения не были 
обнаружены у детей с сочетанием дупликации и делеции 9р, несмотря на то, что 
один мальчик спал с открытыми глазами (Unique). 
 

 Первые несколько лет у него была дальнозоркость легкой степени, но потом у 
него диагностировали небольшую близорукость. К 14 годам его зрение 
ухудшилось, и ему понадобились очки (-1 на обоих глазах). На самом деле, он 
почти не носит очки, поскольку очень часто ломает их, но я не считаю это 
серьезной проблемой. Кроме того, мы никак не могли понять, было ли у него 
косоглазие или мнимое косоглазие. Из-за широкого эпикантуса ему поставили 
диагноз мнимое косоглазие, но мне кажется, что у него было легкое временное 

косоглазие, которое прошло само. Сейчас все в порядке , — дупликация 
9p13.32p24.2/делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 Он слабовидящий, но периферическое зрение у него развито лучше. Кроме того, 
он видит лучше, когда смотрит на перевернутые предметы. Он регулярно 
проходит проверку зрения, и врачи считают, что из-за повышенного 
внутричерепного давления у него был поврежден зрительный нерв, когда ему 

было два-три года , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 Наша дочь частично не видит правым глазом (-17 на одном глазу и -4 на 
другом). Она носит очки. Мы пытались заклеивать ей один глаз, пока она была 
ребенком, но ей это не нравилось, так что мы стали использовать капли, чтобы она 
видела размыто. Скорее всего, в будущем ей потребуется операция, так как у нее 

слабые мышцы правого глаза, ведь она им совсем не смотрит , — дупликация 
9p12p24.2/делеция 9p24.3, 13 лет 
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 Слух 
Согласно опросу Unique, проведенному в 2017 году, у шести из девяти детей с 
сочетанием дупликации и делеции 9p, в связи с сочетанием экссудативного 
среднего отита, аномально широких слуховых проходов и повышенного 
количества ушной серы, наблюдалась определенная степень потери слуха. 
Аналогичные случаи также описаны в медицинской литературе. Согласно 
имеющимся сведениям, потеря слуха обычно носит временный характер и в 
основном наблюдается у детей в первые годы жизни (Hauge 2008; Schlade-
Bartusiak 2013; Unique). 
 

Экссудативный средний отит возникает, когда в ухе накапливается липкое 
вещество (экссудат). Это может приводить к снижению давления в среднем ухе и, 
как следствие, к ухудшению слуха. Обычно экссудативный средний отит лечится 
посредством введения аэрационных трубок (трубок для вентиляции среднего уха) 
в барабанные перепонки. В некоторых случаях ребенку может потребоваться 
операция. Слух не всегда удается восстановить путем аэрации пространства за 
барабанными перепонками, то есть среднего уха, поэтому в качестве временной 
или долгосрочной меры в довольно редких случаях могут использоваться 
слуховые аппараты. Поскольку у детей часто происходят задержки в развитии 
речи, родители должны принимать меры уже на ранней стадии и заниматься с 
ребенком дома или с логопедом. 
 

 Он родился глухим, но через несколько лет начал слышать. Мне кажется, у него 

был экссудативный средний отит , — дупликация 9p13.1p23/делеция 9p23p24.3 
 

 Он перенес много операций с трубками. Кроме того, ему удалили 
доброкачественную опухоль на барабанной перепонке. У него была потеря слуха, 
и он носил слуховой аппарат, потом, когда с возрастом у него увеличились 
слуховые каналы, слух улучшился.  Нам сказали, что у него очень маленькие и 
изогнутые ушные каналы, и это не только ухудшало слух, но и могло привести к 

появлению ушной инфекции , — дупликация 9p13.1p24.3/делеция 9p24.3 
 

 Когда нашему сыну было 4 – 6 лет, то степень потери слуха варьировалась от 
незначительной до умеренной. Ему устанавливали трубки для вентиляции 
среднего уха, но они не очень помогали. Некоторые из них выпадали, а одна 

запала внутрь, и ее пришлось удалить , — дупликация 9p13.32p24.2/делеция 
9p24.2p24.3 
 
 

 Небо 
У детей с дупликацией/делецией хромосомы 9p часто наблюдаются аномалии 
развития неба. 
 

У детей Unique, а также в медицинской литературе, встречаются случаи патологий 
развития неба (верхней части полости рта). Они могут быть незаметны, как, 
например, высокое сводчатое небо, или могут быть очевидными, как расщелина 
неба (однако встречаются они не часто). 
 

Расщелина губы и неба появляется в результате нарушения процесса сращения 
при формировании плода. Губа и небо образуются из тканей, которые начинают 
расти на противоположных сторонах головы. Расщелина возникает, когда эти 
ткани не срастаются до конца. Аномалии развития неба, в частности, расщепление, 
могут вызывать проблемы с кормлением, слухом, прорезыванием зубов и 
речеобразованием. Хирургическое вмешательство помогает не только улучшить 
внешний вид, но и облегчить или даже полностью устранить данные проблемы. 
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Считается, что критическим участком при возникновении аномалий неба является 
дупликация на участке 9p22.1p22.2, однако такие проблемы возникают не у всех 
детей с дупликацией данного участка. Сообщалось, что у ребенка с дупликацией 9p, 
которая не затрагивала этот участок, наблюдалось высокое сводчатое небо. Высокое 
сводчатое небо также характерно для делеций 9p (Fujimoto 1997, Fass 2007; Swinkels 
2008; Hulick 2009; Jelin 2010; Recalcati 2012; Kowalczyk 2013; Pedurupillay 2014; 
Unique). 
 

 У нее была врожденная расщелина верхней губы, которую необходимо было 
прооперировать, когда ей было восемь месяцев. Из-за расщелины губы у нас 
возникали трудности с кормлением, и сейчас ей трудно говорить. Чтобы уменьшить 
полость во рту и исправить эту проблему, ей недавно сделали фарингопластику 

(пластику глотки) , — дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3, 12 лет 
 

 Из-за высокого неба у нас было много проблем с кормлением, но мы никак это не 

лечили и не делали операций , — дупликация 9p13.1p23/делеция 9p23p24.3 
 

 Мы исправили высокое небо с помощью ортодонтии , — дупликация 9p23p24.1/
делеция 9p24.1p24.3 
 
 

 Зубы 
У детей часто встречаются проблемы с зубами, которые могут оставаться и в   
зрелом возрасте.  
 

По данным Unique, дети с хромосомными отклонениями в общем склонны иметь 
больше проблем с зубами, чем обычные дети. Это особенно проявляется при 
сочетании дупликации и делеции 9р. 
 

Родители описывают ряд проблем (некоторые из них также упоминаются в 
медицинской литературе, в которой, тем не менее, содержится не так много 
подробностей). К наиболее распространенным проблемам с зубами относятся 
необычный размер челюсти, приводящий к скученности или большим промежуткам 
между зубами, чересчур тонкая, слабая эмаль (гипоплазия зубной эмали), бруксизм 
(скрежетание зубами во время сна), что приводит к преждевременному истончению 
эмали. Зубы могут поздно прорезываться, а молочные зубы — поздно выпадать. 
 

В опросе, проведенном в 2017 году, все семьи-участники заявили о наличии у детей 
проблем с зубами, чаще всего называя несколько проблем сразу. Среди них были 
бруксизм (6 случаев из 9), скученность зубов (4/9), позднее прорезывание зубов  
(4/9), слабая эмаль (3/9). 
 

Важно следить за зубами и вовремя их лечить, чтобы минимизировать риск 
возникновения осложнений из-за кариеса и эрозии. Дети и взрослые также могут 
воспользоваться специализированными стоматологическими услугами в больнице    
и проводить лечение под общим наркозом (Hauge 2008; Jelin 2010; Unique). 
 

 Он постоянно скрипит зубами, особенно если ему кто-то не нравится или не 
нравится новая обстановка или больница, а еще когда он нервничает. Зубная эмаль   
у него очень слабая, и возникает зубной налет, но стоматологи считают, что в целом 

его зубы в хорошем состоянии , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 У него очень большие промежутки между зубами. Молочные зубы выпали поздно 
, — дупликация 9p13.1p24.3/делеция 9p24.3, 9 лет 
 

 Последний молочный зуб у нее выпал, когда ей было 14, а последний постоянный 

зуб появился, только когда ей исполнилось 16 , — дупликация 9p23p24.1/делеция 
9p24.1p24.3, 16 лет 
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 Кисти и стопы 
Особенно распространены аномалии кистей и стоп. 
У детей с сочетанием дупликации и делеции 9p часто встречаются признаки 
аномального развития кистей и/или пальцев (см. таблицу). Наиболее часто 
встречались искривления, при которых пальцы были скошены вовнутрь 
(клинодактилия), необычно длинные пальцы (арахнодактилия) или очень короткие 
пальцы (брахидактилия). 
 

Кроме того, есть сведения об особых аномалиях стоп и пальцев ног. В частности, 
согласно опросу Unique, все участники опроса сообщили, что у их детей было 
обнаружено плоскостопие. У одного ребенка была косолапость — состояние, при 
котором стопа выворачивается внутрь, а пятки повернуты друг к другу. Во многих 
случаях пальцы ног были необычно длинными или короткими с недостаточно 
развитыми ломкими или неровными ногтями, которые иногда росли под 
необычным углом.  
 

Часто аномалии проявляются у детей лишь в незначительной форме и не требуют 
медицинского вмешательства, однако детям с плоскостопием рекомендуется 
использовать специальные стельки для коррекции положения стопы. В других 
случаях, таких как косолапость, рекомендуется массаж, физическая терапия и 
иногда наложение шины для того, чтобы исправить форму стопы и уменьшить 
потребность в проведении пластической операции и наложении гипсовой повязки. 
Каждому ребенку назначается индивидуальное лечение, и в ряде случаев 
наилучшим способом улучшения двигательной активности является 
хирургическая коррекция. 

Аномалии кистей и стоп 

Искривленный 
палец/пальцы 
руки 

6/9 

Короткий палец/ 
пальцы руки 2/9 

Длинный палец/ 
пальцы руки 3/9 

Конические 
пальцы рук 2/9 

Сросшиеся 
пальцы рук 1/9 

Недостаточно 
развитые 
ногти 

1/9 

Большее число 
суставов 1/9 

Повышенная 
гибкость 
суставов 

1/9 

Ломкие/
неровные ногти 
на пальцах рук 

1/9 

Кисти  
Исследование 
Unique 2017 г.  

Искривленная 
стопа/стопы 1/9 

Короткий палец/ 
пальцы на ногах 3/9 

Длинный палец/ 
пальцы на ногах 2/9 

Плоскостопие 9/9 

Стопа-качалка 0/9 

Косолапость 1/9 

Недостаточно 
развитые 
ногти на пальцах 
ног 

2/9 

Ногти на 
пальцах ног 
растут вверх 

2/9 

Ломкие/
неровные ногти 
на пальцах ног 

1/9 

Стопы  
Исследование 
Unique 2017 г.  
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 Новообразования кожи 
Только у одного участника Unique с дупликацией 9p12p24.2 и делецией 9p24.3 
было обнаружено доброкачественное новообразование кожи, известное как 
пиломатрикома, пиломатриксома, кальцифицирующаяся эпителиома Малерба, или 
трихоматрикома. Аналогичные образования были обнаружены у нескольких 
людей с дупликацией 9p, которые также являются признаком тетрасомии 9p. 
 

Пиломатрикомы возникают из клеток в основании волосяных фолликулов (особых 
образований, из которых растут волосы), и, как правило, их можно обнаружить на 
голове или шее, но иногда и на руках, туловище и ногах. Они имеют телесный или 
багрянистый оттенок с белыми участками, возникающими в результате отложения 
кальция, вследствие чего они становятся очень твердыми на ощупь. 
 

Пиломатрикомы не опасны, но иногда они лопаются и выделяют белую или 
желтую меловую жидкость. Очень редко, в случае инфекции, они воспаляются и 
кровоточат, поэтому не следует их ковырять и выдавливать. В некоторых случаях 
пиломатрикомы необходимо удалять хирургическим путем (www.bad.org.uk, 
Unique). 
 

У одного ребенка из группы Unique была кожная гемангиома (аномальное 
скопление кровеносных сосудов на поверхности кожи или под ней в виде 
родимого пятна красного цвета), которая не требовала никакого лечения (Unique). 
 

 Грыжи  
По данным исследования Unique, проведенного в 2017 году, 3 из 9 семей 
сообщили, что у их ребенка была грыжа. О наличии грыж (когда орган или 
жировая ткань выпячиваются через уязвимое место в мышце или ткани) у детей с 
дупликацией или делецией 9p сообщалось ранее. 
 

У троих детей из группы Unique и, по крайней мере, у двоих детей, о которых 
сообщается в медицинской литературе, была пупочная грыжа (на месте или в 
районе пупка), которая в одном случае сопровождалась паховой грыжей (в 
паховой области). У еще одного ребенка была паховая грыжа. Грыжи также могут 
возникнуть в диафрагме (мышце, которая отделяет грудную полость от брюшной), 
пищеводном отверстии (в верхней части желудка) или брюшной полости (на 
животе). Грыжи могут исчезать сами и не требовать медицинского вмешательства, 
но в большинстве случаев необходима хирургическая коррекция (Teebi 1993; 
Recalcati 2012; Pedurupillay 2014; Unique). 
 

 Омфалоцеле 
Омфалоцеле (экзомфалоз) — это врожденный дефект, который является редким 
следствием делеций 9p (Hou 2014) и других редких хромосомных отклонений, 
включая трисомию 13 и трисомию 18. 
 

Органы брюшной полости (живота) новорожденного с омфалоцеле расположены 
снаружи тела (соединяясь с ним через пупок) и находятся внутри тонкого, почти 
прозрачного грыжевого мешка. В зависимости от размера омфалоцеле, все или 
некоторые из кишок, печень или другие органы могут находиться внутри мешка. 
Омфалоцеле иногда обнаруживается в ходе пренатального скрининга, но диагноз 
может быть поставлен только непосредственно после рождения. 
 

Исследование Unique 2017 года не выявило случаев омфалоцеле, однако в базе 
данных Unique есть информация о двух младенцах с сочетанием дупликации и 
делеции 9p, которые родились с этим дефектом, при этом о двух других случаях 
сообщается в медицинской литературе (Swinkels 2008; Pedurupillay 2014; Unique). 
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Способ лечения зависит от ряда факторов. Если омфалоцеле небольшого размера, 
как правило, операция по перемещению органов обратно в брюшную полость 
проводится вскоре после рождения. В случае более крупного омфалоцеле, 
затрагивающего большую часть кишечника или большее количество органов, 
хирургическая коррекция растягивается на более длительный период. Снаружи 
органы покрывают прозрачным пластиковым или силиконовым мешком с 
силастиковым покрытием, чтобы органы постепенно перемещались обратно в 
брюшную полость до тех пор, пока отверстие в ней не будет закрыто. 
 

 Спустя два дня после рождения ему прооперировали омфалоцеле, которое 

затронуло часть его печени , — дупликация 9p13.3p21.3/делеция 9p22.1p24.3 
 

 Запоры 
Запоры могут причинять значительный дискомфорт на протяжении многих лет. 
Запоры часто бывают у детей с хромосомными отклонениями и могут быть 
связанны с низким мышечным тонусом, низкой физической активностью, 
однообразным рационом и недостаточным потреблением жидкости. 
 

По данным Unique, запоры особенно часто бывают у младенцев и детей с 
сочетанием дупликации и делеции 9p (а также у детей с синдромами дупликации 
9p и делеции 9p) и часто остаются проблемой во взрослом возрасте. Родителям 
необходимо обсудить возможные причины запоров с патронажной медсестрой или 
педиатром, которые могут порекомендовать изменить рацион ребенка или давать 
ему размягчители стула, например, Мовикол и/или такие слабительные средства, 
как Лактулоза и Сенна. Детям с особенно тяжелыми запорами рекомендуется 
делать клизмы. 
 

 Наш сын страдал от запоров примерно с 5 лет. Лечение при помощи Лактулозы 
было эффективным в течение первых нескольких лет, но потом стоматолог 
попросил прекратить прием препарата, так как он мог вызывать кариес. Затем мы 
пробовали и другие варианты, включая пикосульфат натрия (слабительное) и 
Мовикол, но он отказывался его пить. Нам пришлось дважды вызывать скорую из-
за проблем с кишечником, и там ему дали Мовикол. Стул нормализовался только в 
14 лет, когда он начал принимать более приятный на вкус французский Мовикол и 

проводить час в туалете каждый вечер , — дупликация 9p13.32p24.2/делеция 
9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 Аномалии половых органов и наружные половые органы 
промежуточного типа 

У мальчиков часто встречаются незначительные аномалии, но более серьезные 
аномалии наблюдаются редко. 
 

Данные о семьях Unique и ряд случаев в медицинской литературе свидетельствуют 
о том, что незначительные аномалии наружных половых органов очень часто 
встречаются у мальчиков с сочетанием дупликации и делеции 9p (а также 
являются признаком синдромов дупликации 9p и делеции 9p) (Muroya 2000; Neira 
2012; Recalcati 2012; Unique). 
 

Согласно исследованию Unique 2017 года, у 4 из 4 мальчиков были обнаружены 
аномалии развития наружных половых органов, наиболее распространенными из 
которых были неопущение яичка/яичек (крипторхизм), очень маленький половой 
член (микропенис), и чаще всего наблюдались сразу обе аномалии.  
 

Яички начинают опускаться из брюшной полости во время эмбрионального 
периода и обычно оказываются в мошонке к моменту рождения. У многих 
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мальчиков без хромосомных отклонений яички опускаются в мошонку не к моменту 
рождения, а спустя несколько месяцев после него. Если этого не происходит, яички 
могут быть перемещены вниз и прикреплены к мошонке при помощи хирургического 
вмешательства (орхипексии), что и было сделано в большинстве случаев у мальчиков 
из группы Unique. 
 

Несмотря на то, что три мальчика из группы Unique родились с маленькими 
половыми членами, и у двоих мальчиков был скрытый половой член, родители 
сообщают, что эти аномалии сохраняются только в детском возрасте, и половой член 
приобретает «нормальный» вид по достижении мальчиком половой зрелости. 
 

У одного мальчика также была гипоспадия, при которой отверстие 
мочеиспускательного канала, которое в норме находится на головке, смещено вниз. 
При необходимости гипоспадия может быть исправлена хирургическим путем 
(Unique).  
 

Очень редко (у одного участника Unique и в двух случаях, описанных в медицинской 
литературе) ребенок с мужскими половыми хромосомами XY оказывался девочкой 
после рождения, или же у него были наружные половые органы промежуточного 
типа, что характерно для делеций 9p. Хотя у всех детей с такими аномалиями была 
делеция, включающая критическую область 9p24.3, остальные мальчики с этой 
делецией родились только с незначительными аномалиями наружных половых 
органов (см. выше). У одного трехлетнего мальчика с мозаицизмом и сочетанием 
дупликации и делеции 9p были «нормальные» мужские наружные половые органы 
(дупликация 9p13.1p22.1/делеция 9p22.2p24.3 [24]/делеция 9p22.2p24.3 [14]). Точно 
так же не у всех мальчиков с делецией 9p (за исключением случаев сочетания 
делеции и дупликации 9p), затрагивающей участок 9p24.3, есть аномалии. Кроме 
того, у большинства мальчиков с дупликациями 9p разного размера, 
расположенными на различных участках, также бывают незначительные аномалии 
наружных половых органов. Однако зарегистрированных случаев половых органов 
промежуточного типа или полной реверсии пола только при дупликациях 9p 
зафиксировано не было (Muroya 2000; Neira 2012; Pedurupillay 2014; Unique). 
 

Было установлено, что ген DMRT1, расположенный на участке хромосомы 9p24.3, 
вероятно, отвечает за эти аномалии, но, поскольку их появление непостоянно, и 
степень выраженности варьируется от незначительного крипторхизма до полной 
реверсии пола, было высказано предположение, что на степень выраженности 
аномалии могут влиять дополнительные факторы. Например, степень выраженности 
аномалии может зависеть от мутации, делеции или дупликации другого гена (или 
генов) или регуляторных элементов, которые влияют на экспрессию гена DMRT1 
(Recalcati 2012; Quinonez 2013).  
 

У девочек аномалии встречаются гораздо реже. У девочек из группы Unique не было 
аномалий наружных половых органов, и только у одной девочки, чей случай описан  
в медицинской литературе, была выявлена незначительная аномалия, заключающаяся 
в недостаточном развитии больших половых губ (Hauge 2008 — дупликация 
9p13.3p24.1/делеция 9p24.1p24.3). У другой девочки были нормальные половые 
органы, за исключением маленькой матки и больших поликистозных яичников (Al 
Achkar 2010 — дупликация 9p22p24.2/делеция 9p24.2p24.3). 
 

 Он родился с частично скрытым половым членом, но это было исправлено 

хирургическим путем.  Также ему провели операцию по опущению яичка , — 
дупликация 9p13.1p24.3/делеция 9p24.3 
 

 Нашему сыну было проведено две орхипексии, когда ему было 5 и 6 лет. Операции 
были проведены отдельно, так как одно яичко было расположено очень высоко и 
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операция на обоих заняла бы слишком много времени. Еще у него было что-то вроде 
микропениса, пока не началось половое созревание – пенис был спрятан за 
окружающей его крупной жировой прослойкой.  Я слышала, что это частая проблема 
у детей с дупликацией 9p. На самом деле пенис был нормального размера. Теперь, 

после полового созревания, он выглядит нормально , — дупликация 9p13.32p24.2/
делеция  9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 Почки 
Согласно данным Unique, у некоторых детей с дупликациями 9p встречаются 
незначительные аномалии, такие как увеличенный размер почки/почек 
(гидронефроз) вследствие скопления там мочи, отсутствие одной почки, а также 
отдельные случаи удвоенной почки, подковообразной почки и доброкачественной 
почечной каликоэктазии.  
 

У детей с делецией 9p может быть обнаружен почечный рефлюкс, при котором моча 
по мочеточнику поднимается из мочевого пузыря обратно к почкам, что может 
привести к инфекциям мочевыводящих путей (ИМП) (9pminus.org; Unique) Эти 
инфекции лечатся антибиотиками, но в очень редких случаях, чтобы устранить 
скопление мочи и предотвратить повреждение почки, требуется ввод катетера. 
 

У членов Unique с сочетанием дупликации и делеции 9p были обнаружены случаи 
почечного рефлюкса, уменьшенные почки и нефрокальциноз, при котором 
избыточное количество кальция откладывается в почках, причем в остальном их 
почки ничем не отличались от здоровых. В медицинской литературе были описаны 
еще два случая почечных аномалий: один случай правосторонней почечной 
пиелоэктазии — незначительного увеличения центральной части, или лоханки почки 
(Hulick 2009), и один случай правостороннего почечного агенеза, то есть отсутствия 
одной почки (Kowalczyk 2013). 
 

 Печень 
Две семьи Unique сообщили о том, что у их ребенка с делецией 9p или с сочетанием 
дупликации и делеции 9p была обнаружена гепатомегалия, или увеличенная печень, 
хотя ранее о подобных аномалиях у людей с дупликациями 9p не сообщалось. 
Основные причины подобных аномалий неясны, но у обоих были выявлены 
заболевания сердца, что могло привести к увеличению печени (Unique). 
 

 Трахеомаляция/ларингомаляция 
У двух членов Unique с сочетанием дупликации и делеции 9p были зафиксированы 
отдельные случаи трахеомаляции и ларингомаляции, когда трахея (дыхательное 
горло) или гортань поддерживаются мягким хрящом, в связи с чем трахея частично 
разрушается, особенно при увеличенном потоке воздуха. Это может привести к 
проблемам с дыханием, включая стридор (прерывистое/шумное дыхание), а также 
рецидивным и продолжительным респираторным инфекциям. В более тяжелых 
случаях это вызывает трудности при грудном вскармливании (рефлюкс) и остановки 
дыхания, что может привести к недостатку кислорода, а в последствие к синему типу 
аффективно-респираторных приступов («посинению»). Часто заболевания подобного 
рода исчезают в течение первых лет жизни ребенка самопроизвольно и без 
хирургического вмешательства, которое требуется лишь в исключительных случаях 
(Unique). 
 

 У него легкая степень трахеомаляции , — дупликация 9p13.32p24.2/делеция 
9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 У него была ларингомаляция. Из-за слишком мягкой и увеличенной 
черпалонадгортанной складки [три складки слизистой оболочки ротовой полости на 
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границе между языком и надгортанником] у него постоянно были остановки 
дыхания, мы пять раз проводили резекцию, но это помогало ненадолго, пока она 
снова не вырастала. В результате в возрасте 11 лет ему была проведена 

трахеостомия, и все наладилось , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 Суставы 
Патологии суставов относительно широко распространены и могут носить тяжелую 
форму. 
 

Чрезмерная подвижность, или гипермобильность суставов, которая была обнаружена 
у 6 из 9 детей, согласно опросу Unique 2017 года, может затрагивать локтевые 
суставы, запястья, коленные суставы и тазобедренные суставы. Это означает, что 
младенцы или дети могут неестественно выворачивать конечности. Сама по себе 
гипермобильность может не представлять особых проблем для здоровья, но иногда 
может приводить к боли и тугоподвижности в суставах и мышцах, частым вывихам 
суставов (выходом из суставных полостей), а также травмам, включая растяжение 
связок. 
 

Детям с гиперподвижными суставами могут быть назначены сеансы физической 
терапии, массажа или ношение дополнительных фиксаторов (шин, бандажей) еще до 
того, как они начнут ходить. 
 

У 2 из 9 детей наблюдается дисплазия тазобедренного сустава, при которой 
тазобедренные суставы подвержены вывихам. Дисплазия может проявиться как 
сразу после рождения, так и позднее. В обоих случаях дисплазия лечится с помощью 
шин или при необходимости с помощью наложения гипса, иногда требуется 
хирургическое вмешательство (Huage 2008; Unique). 
 

 Она родилась с дисплазией тазобедренного сустава и повышенной подвижностью 

суставов. У нее лишние суставы на пальцах рук и пониженный мышечный тонус , 
— дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3, 13 лет 
 

 Она гордится своей гибкостью и тем, что может принимать самые невероятные 

позы , — дупликация 9p23p24.1/делеция 9p24.1p24.3, 16 лет 
 
 

 Аномалии скелета 
Зачастую, в подростковом или взрослом возрасте, у некоторых детей может 
развиться искривление позвоночника. 
 

Родители сообщают о случаях сколиоза, бокового S-образного искривления 
позвоночника (4 из 9 случаев, согласно опросу Unique, два других случая описаны    
в медицинской литературе), кифоза и лордоза, в результате чего появляется горб     
(1 случай из 9, согласно опросу Unique, еще один случай описан в медицинской 
литературе). Один из детей Unique младшего возраста с ранними признаками 
сколиоза был направлен на обследование (Swinkels 2008; Jelin 2010; Recalcati 2012; 
Unique). 
 

Причинами искривления могут служить нарушения мышечного тонуса, а в 
некоторых случаях — сращивание или неправильное сформирование позвонков. 
Такое искривление поддается лечению посредством физической терапии, лечебной 
физкультуры или корсета. Если искривление становится ярко выраженным, может 
потребоваться операция по стабилизации позвонков и выпрямлению позвоночника 
при помощи штифтов. Оба заболевания могут ухудшаться с возрастом и требуют 
тщательного наблюдения. 
 

У семилетней девочки с сочетанием дупликации 9p21.1p22.3 и делеции 9p22.3p24.3 
был обнаружен синдром фиксированного спинного мозга. Это редкое заболевание 
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возникает, когда конец спинного мозга прикреплен к позвоночному столбу вместо 
того, чтобы свободно плавать в спинномозговой жидкости, препятствуя тем самым 
необходимому для роста, гибкости и растяжения движению вверх-вниз. 
Фиксированный спинной мозг сопровождается слабостью мышц, болями в пояснице, 
сколиозом и недержанием. Отдых, физическая терапия и лекарства могут облегчить 
симптомы, но в более тяжелых случаях постоянный результат может дать лишь 
операция по устранению фиксации спинного мозга (Unique). 
 

 С шести лет у нашего сына был сколиоз первой степени, который резко 
ухудшился, когда ему исполнилось 14. Последний рентген показал уже более 
серьезное искривление в 28 градусов. Теперь он носит корсет Gensingen®, 
назначенный частным врачом в качестве более серьезной меры лечения, чем корсет 

Boston TLSO, рекомендованный национальной службой здравоохранения , — 
дупликация 9p13.32p24.2/ делеция 9p24.2p24.3, 16 лет 
 

 Пока его кифоз не требует лечения. За его заболеванием следят, так как оно может 
повлиять на дыхание или грудную клетку. Ему нужно специальное кресло и 

наблюдение у физического терапевта , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 Кости 
Сообщалось об отдельных случаях слабых костей с низкой плотностью, а также 
замедленного роста костей, в том числе у мальчика четырнадцати лет с костным 
возрастом одиннадцатилетнего ребенка. На самом деле, такие заболевания могут 
быть более распространены, поскольку многие родители не могли точно сказать,  
есть ли у их детей какие-либо проблемы с костями. В медицинской литературе 
описано несколько случаев детей и взрослых, чей костный возраст отличался от 
биологического. Похожие заболевания встречаются и при дупликациях 9p (Al  
Achkar 2010; Kowalczyk 2013; Unique). 
 

 У нее остеопороз, и она уже два раза ломала ногу , — дупликация 9p21.1p22.3/
делеция 9p22.3p24.3, 7 лет 
 

 Гиперсаливация и слюноотделение 
Большинство родителей Unique (6 из 9) отмечают, что у их ребенка наблюдается 
обильное выделение слюны (гиперсаливация) и/или слюноотделение (сиалорея). 
Слюноотделение может быть без обильного выделения слюны в случае, если ребенку 
трудно держать рот закрытым, а также, если наблюдается нарушение функции или 
частоты глотания, что иногда выявляют при неврологических заболеваниях, 
например, при детском церебральном параличе и умственной отсталости. Доступны 
различные способы лечения, в случае необходимости могут быть выписаны 
лекарства, однако большинство родителей сообщает, что ситуация улучшилась, 
когда детям исполнилось четыре или пять лет (Unique). 
 

 До пяти лет у него текли слюни, и из-за этого промокала одежда , — дупликация 
9p21.3p24.2/делеция 9p21.3p21.3, 10 лет 
 

 У него обильное слюноотделение. Мы пробовали много лекарств, например, 
Гиосцин (скополамином), но безрезультатно. Из-за лекарства у него либо сильно 

пересыхает во рту, либо оно совсем ему не помогает , — дупликация 9p12p22/
делеция 9p22, 19 лет 
 

 Узкие или заблокированные носовые ходы 
Атрезия хоан, при которой один или оба носовых хода заблокированы (атрезия) 
тканями или костью, — это редкое заболевание и особенность, периодически 
встречающаяся при делециях 9p. Она была диагностирована у трети (3 из 9) детей, 
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согласно опросу Unique 2017 года. В легкой форме носовые ходы просто очень     
узкие (стеноз), но не заблокированы полностью. Это врожденное заболевание 
вызывает проблемы с дыханием. Если носовые ходы заблокированы, ребенку 
потребуется операция. 
 

 Другие медицинские проблемы 
Первичный иммунодефицит (выборочный дефицит антител):  
Один случай (дупликация 9p21.1p22.3/делеция 9p22.3p24.3). 
 

Инъекции каждую неделю в течение шести месяцев для улучшения иммунитета:   
Один случай (дупликация 9p13.1p24.3/делеция 9p24.3). 
 

Гипогликемия (низкое содержание сахара в крови):  
Один случай (дупликация 9p21.1p22.3/делеция 3p.9p22.3). 
 

 Половое созревание 
Информация о половом созревании подростков из группы Unique с сочетанием 
дупликации и делеции 9p весьма ограничена. Тем не менее, у большинства  
подростков период полового созревания начинается в то же время, что и у 
сверстников, а иногда немного позже. Кроме того, был описан случай, когда первые 
признаки полового созревания появились у семилетней девочки. Преждевременное 
(раннее) половое созревание является характерной чертой делеций 9p, тогда как 
задержка полового созревания (позднее половое созревание) встречается у подростков 
с дупликацией 9p (Cuoco 1982; Mahjoubi 2011; Cisternino 2013; Stagi 2014; Unique). 
 

По предварительным данным, предоставленным семьями, дети хорошо перенесли    
все сложности периода полового созревания, несмотря на первоначальные страхи. 
Половое созревание проходило, как и ожидалось, не вызывая поводов для 
беспокойства. Несколько семей сообщили, что девочкам с дупликацией 9p, 
столкнувшихся с трудностями в этот период, может помочь внутриматочная 
гормональная спираль (ВМС) для прекращения менструации. 
 

 У нее только начался период полового созревания. Она немного нервничает, и я 
думаю, она не поймет, что это такое, пока оно не начнется. Мы разговариваем с ней  
об этом, но ей сложно осознать то, что она физически не может увидеть , — 
дупликация 9p12p24.2/делеция 9p24.3, 13 лет 
 

Примечание: У ребенка в возрасте 14 лет томограмма показала очень маленький 
размер гипофиза (железы, которая играет роль в управлении началом полового 
созревания). Эта особенность все еще изучается более подробно. 
 

 У нас не было никаких особых трудностей. Основные проблемы были связаны с 
состоянием кадыка и горла. По мере взросления изменения в этой зоне привели к 
затруднению глотания и дыхания. Кроме того, эти изменения сказались на и без      
того уже слабых надгортанных складках. В результате потребовалось проведение 
экстренной трахеостомии. Он до сих пор вынужден использовать трахеостомическую 
трубку , — дупликация 9p12p22/делеция 9p22, 19 лет 
 

 Зрелость 
В 2018 году в группе Unique было всего два взрослых человека с сочетанием 
дупликации и делеции хромосомы 9p. Двадцатилетний мужчина, страдающий 
глубоким расстройством двигательной активности и отсутствием речи, жил в доме 
родителей в специально оборудованной пристройке и нуждался в круглосуточной 
помощи сиделок. Его родители считают, что он «вряд ли когда-нибудь будет   
способен жить самостоятельно». Такое же мнение было у еще одной семьи, сын 
которых достиг старшего подросткового возраста. Девушка с сочетанием дупликации 
и делеции 9p21.1p24.3/ 9p11.3p13.1, которой был 21 год, «могла самостоятельно 
одеваться, подносить ложку ко рту и пользоваться ванной комнатой» (Jelin, 2010 г).  
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 История одного взрослого… 
 Нашему сыну «А» двадцать лет, у него обнаружено сочетание дупликации 9p12p22 и делеции 
9p22. Он любящий, заботливый и жизнерадостный мальчик с великолепным тонким чувством 
юмора. «А» очень любит людей и наслаждается компанией друзей и помощников. Для нас у 
него всегда в запасе любящая улыбка, он очаровывает женщин и завоевывает сердца людей, 
посылая им воздушные поцелуи. 
 

«А» родился 20 лет назад. Во время вынашивания ни одна томограмма не показала наличие 
отклонений. Прогноз врачей с самого начала был весьма неутешителен. Однако, пережив 
первоначальный шок от того, что наше будущее и будущее нашего ребенка — это постоянная 
борьба за его жизнь, мы приняли решение, что наш малыш стоит этой борьбы, какой бы суровой 
она ни была. 
 

В 18 лет у «А» развилась эпилепсия, он постоянно пользуется инвалидным креслом, страдает 
недержанием мочи и кала, но при этом может сказать нам, что хочет в туалет, постукивая по 
подушке. У него постоянно бывают инфекции дыхательных путей, которые поначалу возникали 
только в зимний период, но сейчас он может заболеть в любое время года. Однако совершенно 
не важно, что «А» может делать, а что не может. Он наш сын, и мы любим его таким, какой он 
есть. Дети могут родиться какими угодно. Одни умеют больше, другие — меньше. Жизнь 
каждого человека, который знакомится с нашим сыном, мгновенно наполняется радостью, 
любовью, слезами и удовольствием от общения с ним. 
 

«А» не может разговаривать и для общения с людьми использует мимику. Он иногда бормочет 
что-то, но произносит совсем мало слов. С самого рождения он занимается с логопедом. Эти 
занятия помогли ему решить проблемы с приемом пищи и глотанием, но я не могу сказать, что 
он сильно продвинулся в общении и речи. 
 

Процесс обучения и развития у «А» происходит постепенно — он преодолевает небольшие 
этапы, а затем в течение нескольких лет не происходит никаких изменений. «А» не умеет 
читать, писать и пользоваться клавиатурой, однако неплохо управляет переключателем. Этому 
он научился еще в семь лет. С 18 лет он стал более внимательным и заинтересованным, стал 
легче идти на контакт. Поэтому никогда не стоит отчаиваться. Наш сын получил образование в 
школе для детей с особыми потребностями, а сейчас он продолжает обучение в колледже для 
студентов с особыми потребностями.  
 

Ему нравится музыка и мигающие огоньки, он любит дискотеки, вечеринки, танцы на роликах и 
танцует в инвалидном кресле. Он также в восторге от игры в 10-кегельный боулинг, походов в 
музыкальный театр, и он очень любит общаться. «А» очень дружелюбный, он успевает 
общаться со всеми друзьями в колледже. Похоже, они понимают, что он хочет, и что ему 
нравится, они даже спорят из-за того, кто будет помогать ему с уроками. Он знает об этом и 
наслаждается таким вниманием, позволяя себе немного пошалить: сначала отказывается от 
предложенного, качая головой, а через пять минут требует этого снова. И всем весело. У «А» 
очень высокий болевой порог, так что по-настоящему он плакал не более пяти раз в своей 
жизни. 
 

«А» очень мало спит, так было с самого его рождения. Врачи полагают, что виной этому 
повышенный уровень фоновой активности головного мозга. Он спит по пять-десять минут 
примерно пять раз в день и практически не спит ночью. Ему хватает очень короткого сна. Мы 
испробовали различные способы улучшения его сна, включая травы, природные лекарственные 
средства, затем мелатонин в высоких дозах, но все они оказались неэффективными. 
 

Когда «А» стал взрослым, нашей основной задачей стало обеспечение ему необходимого ухода. 
Мы прошли сложный переходный период: мы ссорились, спорили и убеждали тех, кто думал, 
что они лучше знают, что нужно нашему сыну. И, в конце концов, мы добились того, что 
считали правильным для «А». Он получает непрерывную медицинскую помощь круглосуточно 
семь дней в неделю, нам помогают две дневные сиделки и одна ночная. Конечно, когда удается 
найти персонал. Чтобы получить финансовую помощь от Службы поддержки внедрения 
медицинских услуг (CSU) и Клинической группы по внедрению медицинских услуг (CCG), нам 
пришлось и до сих пор приходится прилагать немало усилий. Всем известно, что семье, в 
которой живет ребенок или молодой человек с инвалидностью, приходится бороться за любую 
необходимую ему помощь, будь то специализированное оборудование, уход и прочее. Эта 
борьба бесконечна, и порой она полностью вас опустошает... Но когда наш мальчик мне 
улыбается, я чувствую, что готова на все, чтобы сделать его счастливым . 
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По всей вероятности, особенности ведения взрослой жизни у людей с сочетанием 
дупликации и делеции хромосомы 9p весьма разнообразны и зависят от множества 
факторов, включая уровень двигательной активности, наличие хронических 
проблем со здоровьем и улучшение состояния, наблюдаемое при раннем 
вмешательстве. В руководствах Unique по дупликациям и делециям 9p можно 
найти более подробную информацию о взрослых с данными хромосомными 
отклонениями. 
 

Семьи рассказывают 
 Мой опыт воспитания ребенка с инвалидностью в целом положительный. Могу с 
уверенностью сказать, что моя жизнь никогда не была столь интересной и полной, как 
в последние 16 лет. Поставленный диагноз повлиял на всю нашу семью. Мне кажется, 
мы гораздо более терпеливы и философски настроены, чем наши сверстники. В какой-то 
степени наши жизни оказались подчинены потребностям и интересам моего сына. Моей 
«обычной» дочери пришлось быть независимой первые девять лет своей жизни до тех пор, 
пока сын не поступил в школу-пансион. С другой стороны, не будь у меня ребенка с 
инвалидностью, я бы вряд ли стала более активной, вовлеченной, чуткой мамой-
домохозяйкой для своей дочери, потому что занималась бы юридической карьерой. Мне 
очень помогают сообщества в Facebook, посвященные отклонениям хромосомы 9. Наша 
встреча с другими семьями из этих сообществ в Чикаго была великолепной. Раньше я 
получала значительную поддержку от Ассоциации людей с синдромом Дауна. Я прочла 
много книг, посвященных синдрому Дауна, а также посещала замечательные учебные курсы, 
организованные Международным образовательным центром для людей с синдромом Дауна 
(раньше они назывались DownsEd). Характеристика социальных и образовательных 
способностей нашего сына с рождения до 10 лет в достаточной степени соответствовала 
критериям, характерным для людей с синдромом Дауна (включая навыки социальной жизни 
и общения, эмпатии, визуального восприятия). В настоящий момент это соответствие 
сохраняется лишь до некоторой степени. Мой сын учился читать при помощи методики 
визуального восприятия, разработанной центром DownsEd. Знакомство с инструментами 
AAC (альтернативная и дополнительная коммуникация) в виде книг для альтернативной 
коммуникации, а также с приложением Proloquo2Go (генератор речи, позволяющий 
общаться людям, имеющим проблемы с воспроизведением и восприятием устной речи) 
полностью изменило его жизнь. Не уверена, что он хоть немного продвинулся бы вперед в 
своем обучении, если бы мы не открыли для себя эти ресурсы еще тогда, когда он вообще не 
мог говорить, а Макатон (язык жестов и символов) еще был в разработке. В возрасте 
четырех-пяти лет мой мальчик постоянно вел себя агрессивно и был очень 
раздражительным. Но как только у него появилась возможность общаться при помощи 
специальных книг, он стал гораздо лучше себя вести, и его учителя и врачи поняли, на что 
он на самом деле способен . 
 

 Не буду говорить, что все это очень легко, но наш сын делает нашу жизнь, а также жизни 
всех людей, которых он встречает, более осмысленной. У него есть сестра, которая младше 
его на два года, и они обожают друг друга. Наш сын — любящий и располагающий к себе 
мальчик, люди буквально тянутся к нему. Наша жизнь похожа на путешествие. Бывало, что 
у нас опускались руки, и мы чувствовали себя одинокими в этом мире, однако гораздо чаще 
понимали, что он наше счастье, и удивлялись его мужеству. Далеко не все в нашей семье 
готовы пройти через выпавшие на его долю испытания, все эти лекарства, лечебные 
процедуры и прочее. Мой совет: доверяйте своему родительскому инстинкту. Всегда 
защищайте права своего ребенка. Узнавайте об альтернативных методах лечения, 
ищите врачей, специалистов, семьи и друзей, которые готовы вас поддерживать. 
Будьте реалистами, но не теряйте надежды. Не переставайте пробовать новое, ставьте 
перед ребенком и перед собой новые задачи. Воспитывая такого необычного ребенка, 
как наш сын, мы стали по-другому оценивать все вокруг. Любые достижения перестали быть 
просто «достижениями», они превратились в маленькие победы. Нет ничего страшного в 
том, чтобы испытывать грусть, злость или разочарование. Эти победы будут приносить вам 
радость. Я прекрасно понимаю, что у каждого своя история. Но наш сын привносит радость 
в нашу жизнь и в жизнь тех, кто его окружает. Да, нам советовали не ждать многого от 
нашего сына, но мы не слушали их. Вот совет, который мне бы хотелось услышать гораздо 
раньше: не забывайте о себе. Дайте волю чувствам, если хотите погоревать. Ищите людей, 
которые готовы разделить с вами заботы, не контролируя и не критикуя ваши действия, тех, 
кто готов просто поддержать в любое время. Не сдавайтесь. Вкладывайте в своего ребенка 
все, что можете, будь то чувства, физические силы или финансовые средства . 
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 Наш сын оказал огромное влияние на всю нашу семью. В особенности это коснулось 
нашего старшего сына, который стал объектом постоянных насмешек в школе из-за того, 
что у него физически неполноценный брат. Он и сейчас еще полностью не смирился с тем, 
что его брат не похож на других. Мне как матери тоже пришлось очень нелегко. 
Воспитание такого ребенка едва не нанесло непоправимый вред нашим отношениям с 
мужем, слишком сильно было влияние стресса, напряжения, а также отсутствие поддержки 
и информации. И все же мы смогли найти силы, чтобы поддерживать друг друга и не 
сдаваться. Примерно шесть лет назад у меня случился нервный срыв в результате 
непрекращающейся борьбы с чиновниками и представителями власти. Надо сказать, что 
борьба эта длится и по сей день. Сразу после рождения сына нам оказало неоценимую 
поддержку сообщество людей с делецией хромосомы, организованное в США. Мы 
получили исчерпывающую информацию о том, как будет развиваться наш сын. Но мы 
понимали, что у нашего мальчика есть дупликация (трисомия) хромосомы 9p, поэтому его 
состояние будет гораздо тяжелее, чем состояние детей и взрослых, имеющих только 
делецию хромосомы 9p. На Facebook есть отличная страница специально для родителей 
детей с дупликацией или делецией 9р, где они делятся трудностями, с которыми 
столкнулись. Сейчас мы просто даем ему возможность самому прокладывать себе путь и 
учимся с ним, вместе преодолевая препятствия. Поначалу очень страшно, но 
результат стоит всех усилий. Во всем, что касается вашего ребенка, прислушивайтесь к 
своим инстинктам и не стесняйтесь задавать вопросы, ставить под сомнение или оспаривать 
даже мнение специалистов. Нам, например, говорили, что наш сын не проживет и двух 
часов, потом повторяли, что он скоро умрет, но сейчас ему девятнадцать, и я им горжусь: он 
никогда не сдается, не боится трудностей и всегда такой доброжелательный — его 
улыбка озаряет все вокруг!  
 

 Мы относимся к дочери так же, как к другим нашим детям, у которых нет хромосомных 
отклонений. Нам очень сложно добиться какой-либо информации или поддержки от 
специалистов и государственных структур, потому что очень часто ее нужды игнорируют. 
Нам постоянно кажется, что мы могли бы сделать для нее больше, чем у нас получается. А 
еще нам требуется больше помощи и средств на оплату приемов у врачей, чем другим 
семьям. Самое главное — информация. И совет, который мы можем дать другим семьям: не 
сдавайтесь! Не опускайте руки и относитесь к своему уникальному ребенку, как к 
обычному. Он добьется куда большего, если вы дадите ему возможность попробовать, 
вместо того чтобы говорить, что из-за отклонений у него ничего не получится. Мы 
приложили очень много усилий, чтобы донести до учителей эту мысль!   
 

 Постарайтесь не анализировать во всех подробностях каждую особенность вашего 
ребенка и не сравнивать их с похожими генетическими отклонениями. У обеих наших 
дочерей сочетание дупликации и делеции 9р, но способности у девочек довольно сильно 
различаются. Как родителям, нам, конечно, приходится непросто. Когда учишь ребенка, 
который не понимает обыкновенные вещи и не считывает эмоции, или каким-то образом 
помогаешь ему, легко почувствовать собственное бессилие и впасть в отчаяние. Каждый 
день всей семье приходится очень непросто с психологической точки зрения. Честно 
говоря, мы тратим уйму времени на визиты к врачам и прохождение постоянных 
обследований, из-за чего не можем полноценно работать. Мы перестали общаться с 
друзьями, которые нас не понимают, и у нас появились новые знакомые, которых ободряет, 
что в сравнении с нашим ребенком их ребенок с инвалидностью выглядит нормальным. 
Всем родителям нужно быть готовыми обеспечивать ребенка материально всю его жизнь. 
Не бросайте работу. Не бойтесь делиться своими трудностями с окружающими. Вы 
обнаружите, что как только вы начнете открываться людям, они сделают то же самое в 
ответ. И вскоре вы поймете, что не только ваш ребенок «не безупречен». Будьте добрее к 
самим себе и помните: жалеть себя — это нормально. Любите своего ребенка и будьте 
добрее к нему. Не обращайте внимания на то, что о вашем ребенке или о вас говорят — в 
лицо или за спиной. Никто не может дать вашему ребенку столько, сколько можете вы. 
Надейтесь на лучшее, готовьтесь к худшему. Пусть истории других семей не обнадеживают 
вас слишком сильно, но и не лишают мужества. Будущее вашего ребенка в его и в ваших 
руках. Если кто-то добился более высоких результатов при похожем генетическом 
отклонении, не пытайтесь изо всех сил достичь того же. Отрицательный результат — 
это тоже результат. Поэтому не отчаивайтесь, если у другого ребенка с похожим 
отклонением результат хуже желаемого . 
 

 Нам приходится нанимать нянечек на ночные смены, чтобы иметь возможность хоть 
немного поспать, потому что ей нужен постоянный уход. У нас начались финансовые 
проблемы, когда мне пришлось уйти в неоплачиваемый отпуск на два года. Потом я 
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вернулась на неполный рабочий день. Недавно меня вынудили выйти на полный рабочий 
день. И хотя с финансовой точки зрения нам стало легче, атмосфера в семье стала еще 
более напряженной. Все эти обстоятельства привели к нашему разводу. Но то, как наш 
тринадцатилетний сын ведет себя со своей сестрой, просто удивительно. Он ее обожает, 
хотя у него есть все основания испытывать противоположные чувства. Он радуется 
каждому ее достижению, даже самому маленькому. Несмотря на стресс, на неизвестность,  
я бы все повторила. Никогда раньше я не видела такого невероятно счастливого и 
дружелюбного человека . 
 

 Нам приходится непросто, но мы семья, и нам было суждено пройти в жизни именно 
через это. Наша дочь очень сообразительная и осознает препятствия, с которыми ей 
приходится сталкиваться. Порой она использует свое состояние здоровья как оправдание,   
и от подобной несправедливости ее братья и сестры теряют терпение. У нас не так много 
информации о том, что наша дочь действительно может делать, поэтому мы стараемся 
давать ей как можно больше возможностей попробовать себя, и все вместе смотрим, 
что из этого ей подходит. Мы брали ее в походы по всему миру и путешествовали 
вместе по Европе, Канаде, Коста-Рике и США. Она любит ходить в театр и на бродвейские 
мюзиклы. Ей даже понравился спектакль по «Гамлету», который длится три с половиной 
часа. Она меня удивила, конечно, но актеры действительно играли потрясающе. А еще она 
обожает Диснейленд. Где бы мы ни были, нам всегда нужно иметь запасной план на случай, 
если она сильно устанет, и ей нужно будет отдохнуть. Мы не можем предсказать, когда это 
произойдет, поэтому и ее папа, и я должны проявлять максимальную гибкость . 
 

 Поначалу было невероятно тяжело, потому что врачи не могли сказать ничего 
конкретного о нашем случае. У него диагностировали редкое отклонение, поэтому мы не 
знали, чего ждать. Другие члены семьи не понимали, в чем заключается его редкое 
хромосомное отклонение. Несмотря на сложности вначале, мой сын растет, и нам 
становится проще. Другим родителям я могу посоветовать быть терпеливыми и любящими. 
Иногда вам кажется, что особенный ребенок только у вас, и никто никогда не сможет 
понять ни вас, ни ваши трудности, но на самом деле с такими же проблемами 
сталкиваются многие. Вы не одиноки. Будет сложно, но ваш ребенок начнет 
взрослеть, и вам станет проще . 
 
 
 
 

Сообщества в Facebook 
Семьи с трисомией 9p (Trisomy 9p Families) (194)  
— https://m.facebook.com/groups/664602633553853 
Семья с трисомией 9 (Trisomy 9 Family) (386)  
— https://m.facebook.com/groups/365958293491370 
Отклонение в хромосоме 9 (Chromosome 9 Disorder) (417)  
— https://m.facebook.com/groups/132806160119488 
Хромосома 9 (Chromosome 9) (795) — https://m.facebook.com/groups/120832324611655 
(В скобках указано количество участников сообщества на декабрь 2018 года) 
 
 
 
 

Веб-сайты 
http://www.9pminus.org/ 
https://patient.info — информация о медицинских заболеваниях и терминах 
https://www.nhs.uk/conditions/ — информация о медицинских заболеваниях и процедурах, 
изложенная простым языком 
https://www.epilepsy.org.uk/ — советы по помощи людям, страдающим эпилепсией и 
судорожным синдромом 
https://www.bhf.org.uk/ — Британский фонд по борьбе с сердечными заболеваниями - 
надежная и доступно изложенная информация о сердечно-сосудистых заболеваниях  
https://www.rnib.co.uk — информация и поддержка для людей с заболеваниями глаз 
https://www.actiononhearingloss.org.uk/ — информация о потере слуха и заболеваниях 
органов слуха 
https://www.clapa.com/ — Ассоциации помощи людям с расщелиной губы и неба 
http://www.bad.org.uk/ — Британская ассоциация дерматологов - советы по лечению кожных 
заболеваний 
https://www.dsdfamilies.org/ — группа поддержки для людей с нарушениями полового 
развития 
http://hypermobility.org/ — Ассоциация помощи людям, страдающим синдромом 
гипермобильности суставов 
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Unique составил список других форумов и веб-сайтов, которые могут 
предоставить семьям информацию и оказать поддержку. Это не означает, что мы 
полностью одобряем или несем какую-либо ответственность за их содержание.  
 

Данная брошюра не заменяет профессиональную медицинскую консультацию.   
По всем вопросам, касающимся здоровья, генетических заболеваний и их лечения, 
семьям необходимо проконсультироваться у специалиста. В генетике информация 
меняется очень быстро, и, хотя на момент публикации этой брошюры 
представленная информация является наиболее актуальной, в дальнейшем 
некоторые факты могут измениться. Unique старается отслеживать все изменения 
в науке и, по мере необходимости, переиздает брошюры.  
 

Данная брошюра была составлена Unique (CA) в 2018 году и отредактирована 
доктором В.Г.В. Диссанаяке, кафедра генетики человека, факультет медицины, 
Университет Коломбо, Шри-Ланка. 
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Информация и поддержка 

Группа поддержки семей с редкими хромосомными отклонениями 
Номер благотворительной организации 1110661 
Номер в реестре компаний Англии и Уэльса 5460413 

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

Присоединяйтесь к сообществу Unique, чтобы получить дополнительную 
информацию, необходимую помощь и контактные данные семей с аналогичной 
проблемой. 
Unique — это благотворительная негосударственная организация. Финансовая 
поддержка осуществляется за счет грантов и пожертвований. Сделать 
пожертвование можно на нашем официальном сайте: 
www.rarechromo.org   Пожалуйста, помогите нам помочь вам! 

http://www.rarechromo.org

