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  Сердце/почки  
У небольшого процента младенцев с синдромом ATR-X могут 
наблюдаться проблемы с сердцем или почками. Поэтому 
рекомендуется регулярное обследование сердца и почек в 
детском возрасте. Инфекции мочевыводящих путей могут быть 
ранним признаком почечной аномалии. 
  Расстройство сна 
Обследование и лечение проблем со сном могут принести 
пользу некоторым детям. 
  Зрение и слух  
Близорукость (миопия) достаточно распространена, у некоторых 
детей зафиксирована высокая степень (больше чем -10 дптр). 
Также может присутствовать страбизм (эзотропия или 
сходящееся косоглазие). Рекомендуется проводить 
офтальмологическое обследование у детей с синдромом ATR-X. 
У некоторых детей обнаружена нейросенсорная тугоухость 
(постоянная потеря слуха).  

 

  Анемия  
У 85% детей с синдромом ATR-X имеется анемия легкой 
степени, вызванная проблемой выработки одного из 
компонентов красного пигмента гемоглобина, который 
переносит кислород в крови. Это называется альфа-
талассемией. Специальный анализ крови может показать 
наличие альфа-талассемии, что важно для диагностики 
заболевания. Анемия редко приводит к проблемам и не требует 
специального лечения. Важно не давать детям препараты 
железа при данном виде анемии. 

 

  Злокачественные образования 
Зафиксировано два случая развития у детей с синдромом ATR-X 
рака костей, но риск возникновения злокачественных 
образований низкий, поэтому нет необходимости в регулярных 
обследованиях. Тем не менее, следует обследовать 
болезненные опухоли в костях в случае их появления. 

Поддержка и информация 
Группа поддержки семей с редкими 
хромосомными отклонениями, 

Tel: +44(0)1883 723356 
email: info@rarechromo.org 
www.rarechromo.org 
 

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

Unique — это благотворительная организация, которая не 
получает государственного субсидирования и существует 
исключительно на гранты и пожертвования. Если у вас есть 
такая возможность, пожалуйста, сделайте пожертвование на 
нашем сайте: www.rarechromo.org/donate Пожалуйста, 
помогите нам помочь вам! 
 

Сайты, группы в Facebook и другие ссылки: 

Сайт о синдроме ATR-X 
http://www.imm.ox.ac.uk/atr-x-syndrome-information 
 

Голландский фонд ATR-x 
www.atrxsyndroom.nl info@atrxsyndroom.nl 
Отличная информация на нидерландском и английском языках 
https://www.youtube.com/watch?v=YKLnTvPi4rk 
Группа в Facebook для людей с синдромом ATR-X  
https://www.facebook.com/groups/163849465337 
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Диагностика и лечение синдрома ATR-X 

При постановке диагноза 

   Ультразвуковое исследование сердца и почек 
   Проверка зрения и слуха при необходимости 
   Проведение ЭЭГ (исследование электрической 
активности мозга) при подозрении на судорожный синдром 
   Контроль питания и тщательное обследование при 
наличии рефлюкса 
 

После постановки диагноза 

   Ежегодное обследование у педиатра  
   Ранняя физическая и речевая терапия 
   Регулярная проверка зрения  
   Регулярные обследования эзофагеального рефлюкса  
и запоров 
   Регулярные обследования искривления позвоночника  



Что такое синдром ATR-X и чем он вызван? 
Синдром ATR-X был впервые идентифицирован в начале 1990-х 
годов. Синдром ATR-X — краткое название для синдрома альфа-
талассемии и умственной отсталости. Это X-сцепленный 
симптомокомплекс, который сегодня в большей степени 
известен по его аббревиатуре или как Х-сцепленный синдром 
альфа-талассемии и умственной отсталости. Он встречается 
только у мальчиков, у которых есть изменения в гене ATRX. 
Ген ATRX расположен на длинном плече X-хромосомы в 
субсегменте Xq21.1. 
Синдром ATR-X вызван изменениями в ДНК (генетическом 
материале) в гене ATRX. Гены содержат инструкции для 
производства белков. Белок ATRX совместно с белком DAXX 
помогает поддерживать целостность и компактизацию 
генетического материала. На данный момент нет четкого 
понимания, каким образом это приводит к нарушению 
умственного развития и другим проявлениям синдрома ATR-X, 
но исследования продолжаются. 
 

Как часто встречается синдром ATR-X? 
Мы продолжаем изучать этот вопрос по мере того, как 
обнаруживаются новые случаи. На данный момент в 
медицинской литературе описано около 200 пациентов с 
синдромом ATR-X. Несмотря на то, что первые случаи были 
идентифицированы благодаря совокупности клинических 
проявлений, после введения новых методов генетических 
исследований были выявлены случаи, где картина симптомов 
не так однозначна. Как следствие была обнаружена маленькая, 
но постепенно растущая группа детей, у которых присутствует 
более легкая версия синдрома. Вероятно, до этого в литературе 
были описаны только наиболее выраженные случаи. 
 

Это можно вылечить? 
Повреждения в гене ATRX восстановить невозможно. Лечение 
может быть предложено только для отдельных симптомов, 
например, гастроэзофагеального рефлюкса. Раннее 
вмешательство способствует раскрытию потенциала ребенка и 
особенно облегчает процесс коммуникации. 
 

Почему это произошло? 
Ген ATRX расположен на X-хромосоме, которую мальчики 
наследуют от матери. В большинстве семей мать имеет те же 
генетические изменения, что и сын. Однако у нее есть две X-
хромосомы и, по всей видимости, нормальная версия гена ATRX 
компенсирует функцию измененной, поэтому синдром не 
проявляется. 
Во многих семьях изменения ДНК из-за мутации гена ATRX 
происходят впервые (de novo). Эти типы мутаций естественны 
для всех биологических видов, включая людей, и не связаны с 
образом жизни или поведением. 

Наиболее распространенные черты 
 

 Серьезные трудности в обучении 
 

 Задержка развития речи и ходьбы  
 

 Особые черты лица  
 

 Характерная анемия легкой степени 

Медицинские проблемы 
 

  Трудности при кормлении  
Слабый сосательный рефлекс — общая черта новорожденных, 
поэтому часто возникает необходимость в зондовом 
кормлении. Обычно это проходит с возрастом, но иногда 
проблема остается и может потребовать более 
долговременного решения в виде чрескожной эндоскопической 
гастростомии. 
Однако гастроэзофагеальный рефлюкс остается главной 
проблемой в первые несколько лет и может привести к 
воспалению пищевода. Поэтому необходимо тщательное 
обследование, так как может потребоваться пластическая 
хирургия. У некоторых детей рефлюкс может привести к 
пневмонии, если пища попадет в дыхательное горло. 

  Слюнотечение  
Течение слюны наблюдается у большинства детей с синдромом 
ATR-X, особенно в раннем возрасте. Для лечения этого лучше не 
использовать антихолинергические препараты (такие как 
гиосцин или гликопирролат), так как они могут усиливать 
синдром ленивого кишечника. Альтернативные подходы 
включают ботулиновые (ботокс) инъекции в слюнные железы 
(такие инъекции выполняются в специализированном центре) и 
хирургическое вмешательство (перевязка слюнных желез или 
изменение направления оттока слюны).  

 Другие желудочно-кишечные проблемы  
У людей с синдромом ATR-X существенной проблемой могут 
стать запоры, вызванные синдромом ленивого кишечника. 
Отказ в пище, связанный с острой болью в животе, может 
указывать на заворот кишок, поэтому необходимо проведение 
медицинского обследования   
  Судорожный синдром  
Приблизительно у трети детей с синдромом ATR-X в тот или 
иной момент жизни развивается судорожный синдром. Но он 
обычно хорошо поддается лечению. 

  Гениталии  
80% детей рождаются с генитальными аномалиями. Они могут 
быть незначительными, как, например, узкая крайняя плоть или 
неопущение яичек. Но у некоторых мальчиков наблюдаются 
более серьезные проблемы, такие как микропенис. 
Зафиксировано несколько случаев, когда мальчики 
воспитывались как девочки, потому что их гениталии выглядели 
как женские. В случае неопущения яичек может потребоваться 
хирургическая коррекция. 

  Проблемы со скелетом  
Ряд детей рождается с косолапостью/деформированной стопой. 
Она обычно успешно поддается коррекции с помощью 
шинирования и физической терапии. Поскольку у 30% детей 
развивается искривление позвоночника, необходимо 
наблюдение в течение всего детства. 

 

Может ли это произойти снова? 
Риск рождения еще одного ребенка с синдромом ATR-X зависит 
от того, является ли мать носителем измененного гена ATRX. 
Если мать является носителем, вероятность наследования 
измененного гена составляет 50%, так как у нее имеются две X-
хромосомы: одна с нормальной копией гена ATRX и одна с 
мутацией. Если мальчик унаследует мутировавшую копию гена 
ATRX, он родится с синдромом ATR-X. Если дочь унаследует 
мутировавший ген, она будет носителем, как и ее мать. 
Ситуация каждой семьи индивидуальна, поэтому только 
специалист может дать вам конкретный совет. 

Развитие 
 

    Физическое развитие 
Формирование ходьбы всегда запаздывает, и почти половина 
детей может так и не научиться ходить. Из тех, кому в конечном 
итоге это удается, 25% начинают ходить к 3 годам, 50% — к 6, 
75% — к 9, а некоторые не могут ходить до подросткового 
возраста.  
 

    Речь и обучение 
У небольшой группы детей с мутацией гена ATRX изменения 
слабо выражены: у них хорошая речь и они могут пользоваться 
телефоном или компьютером.  
Однако большинство детей с этой мутацией не говорит. Они 
могут лишь частично контролировать работу кишечника и 
мочевого пузыря. В большинстве повседневных действий они 
зависят от заботящихся о них людей. Тем не менее, такие дети 
способны достичь больших успехов в некоторых других 
занятиях, например, могут включить телевизор или 
пользоваться DVD-плеером.  
 

    Поведение 
Часто считается, что дети с изменением гена ATRX очень 
дружелюбны и ласковы. Однако с возрастом они могут начать 
вести себя агрессивно, возможно, из-за трудностей в общении. 
У некоторых детей проявляются аутистические черты.  

 

    Рост 
Две трети детей с синдромом ATR-X маленького роста. 
Несмотря на то, что обычно они рождаются с головой 
нормального размера, у трех четвертей детей наблюдается 
маленький размер головы, когда они становятся старше. 
 

 

Семьи рассказывают... 
 

 Его улыбка озаряет комнату.  Возраст почти 6 лет  


