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Что такое синдром Босх−Бонстры−Шафа? 

Синдром атрофии зрительного нерва Босх−Бонстры−Шафа, также известный как СББШ, — 

это редкое генетическое заболевание, связанное с нарушением зрения, задержкой развития, 

судорогами или эпилепсией и интеллектуальной недостаточностью. Признаки генетических 

заболеваний, как правило, у каждого человека проявляются по-разному, поэтому необязательно, 

что у всех людей с СББШ симптомы будут одни и те же. Даже если симптомы схожи, степень 

их выраженности может различаться. 

 

Причины развития СББШ 
 

Гены — это биологический код, который играет важную 

роль в функционировании, росте и развитии организма. 

Они состоят из участков ДНК и входят в состав 

организованных структур, которые называются 

хромосомами. Хромосомы содержат генетическую 

информацию. Они находятся в клетках — строительных 

кирпичиках организма. 

  

СББШ обусловлен определенными изменениями 

(патогенными вариантами) нуклеотидной 

последовательности ДНК в гене NR2F1 или утратой 

(то есть делецией) одной из копий этого гена. NR2F1 — 

это аббревиатура от полного названия гена — члена 1 

группы F подсемейства 2 ядерных рецепторов (англ. —

Nuclear Receptors). Ген NR2F1 расположен на длинном 

плече (q) 5-й хромосомы в участке 5q15 (см. рисунок). 

 

  

5-я хромосома 
 

 

 

 

 

 

 

 

В клетках организма человека содержится по две копии 5-й хромосомы и, соответственно, по две копии гена 

NR2F1. СББШ возникает, когда одна из его копий подвергается изменению, а вторая функционирует 

нормально. Синдром является аутосомно-доминантным, поскольку все парные хромосомы называются 

аутосомами, а генетические заболевания, развивающиеся при изменении только одной копии аутосомного 

гена — доминантными. 

У Unique есть отдельные брошюры, посвященные моногенным заболеваниям и аутосомно-доминантному 

наследованию (Single Gene Disorders — Autosomal Dominant Inheritance), а также делециям 

и микроделециям (Deletions and Microdeletions). 

 

Генетическое тестирование 

Вариант последовательности нуклеотидов ДНК в гене NR2F1 можно выявить с помощью секвенирования 

(полноэкзомного или полногеномного). Этот же метод может использоваться для обнаружения делеции гена 

NR2F1, но чаще ее устанавливают с помощью другого типа генетического теста — хромосомного 

микроматричного анализа (так, к ХМА относятся матричная сравнительная геномная гибридизация — 

array CGH — и анализ однонуклеотидных полиморфизмов с использованием ДНК-микрочипа — SNP array). 

 

У Unique есть отдельные брошюры о секвенировании ДНК (DNA Sequencing (whole Genome and Exome)) 

и тестах array CGH (Array CGH) и SNP array (SNP Array). 

 

Нуклеотидная последовательность ДНК в гене NR2F1 нужна для синтеза белка NR2F1. Этот белок очень 

важен, поскольку он влияет на функционирование многих других генов, ответственных за развитие мозга 

и органов зрительной системы.  

Хромосома 

короткое плечо — p 

 
длинное плечо — q 

ген NR2F1 

Клетка 

ДНК 

Ген 

https://rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides/SingleGeneDisorders%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides/SingleGeneDisorders%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Deletions%20and%20microdeletions%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Deletions%20and%20microdeletions%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/DNA%20sequencing%20(whole%20genome%20and%20exome)%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Array%20CGH%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/SNP%20Array%20FTNW.pdf
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Результаты генетического тестирования 

Ниже представлен пример того, как может выглядеть результат секвенирования ДНК (полноэкзомного 

или полногеномного) для гена NR2F1. С помощью этого исследования можно выявить варианты гена. 

  

p.Glu104Gly (E104G) (GAG>GGG): c.311 A>G в экзоне 1 гена NR2F1 (NM_005654.4) 

 
p.Glu104Gly (E104G) 

 

Указывает на изменение в белке — глютаминовая кислота (Glu) заменена 

аминокислотой глицин (Gly) в позиции 104 в последовательности аминокислот, 

образующих белок 

GAG>GGG Означает изменение последовательности нуклеотидов ДНК в гене — аденин 

заменен (A) на гуанин (G) 

c.311 

 

Указывает, что изменение произошло в позиции 311 пары оснований 

в кодирующей последовательности гена. В этом месте нуклеотид аденин (A) 

заменен на нуклеотид гуанин (G) 

exon 1 Указывает, какая часть гена была изменена, в данном случае экзон 1 

NR2F1 gene Обозначает ген, подвергшийся изменению 

NM Обозначает референсную последовательность 

 

 

Представленные ниже результаты хромосомного микроматричного анализа (ХМА), с помощью которого 

определяются делеции и дупликации, свидетельствуют о микроделеции в сегменте 5q15 между парами 

оснований (п.о.) 92,594,997 и 93,569,402: 

 

arr[hg19] 5q15 (92,594,997-93,569,402)x1 dn 

 
arr Анализ был проведен методом матричной сравнительной геномной гибридизации 

(array CGH) 

hg19 Геном человека, версия сборки 19. Это контрольная последовательность ДНК, 

с которой сопоставляются номера пар оснований в исследуемой ДНК. По мере 

изучения генома человека появляются новые версии сборки, поэтому номера пар 

оснований могут уточняться. Это означает, что расположения пар оснований 

меняются в зависимости от версии сборки генома 

5q15 Изменение произошло в сегменте q15 хромосомы 5 

92,594,997-93,569,402 Пары оснований между 92,594,997 и 93,569,402 отсутствуют. Если из второго 

числа вычесть первое, получится 974,405 (0,974 Мб или 974 кб). Это количество 

отсутствующих пар оснований 

x1 Имеется только одна копия пар оснований, а не две — по одной на каждой 5-ой 

хромосоме, как можно было бы ожидать. Таким образом, по результатам анализа 

обнаружена делеция 

dn Аббревиатура de novo («вновь выявленный»). Это означает, что результаты 

хромосомного анализа родителей показали, что делеции или других перестроек 

в участке 5q15.3 у них обнаружено не было. Очень маловероятно, что делеция 

передалась по наследству; вероятнее всего, в семье она впервые проявилась 

у этого ребенка 

mat означает, что делеция была унаследована от матери; 

pat означает, что делеция была унаследована от отца. 

 

У Unique есть отдельная брошюра, посвященная интерпретации результатов генетического тестирования 

(Interpreting Genetic Test Results).  

https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Interpreting%20genetic%20test%20results%20FTNW.pdf


4 

 

 

Причиной СББШ могут быть разные изменения в гене NR2F1. Описание этих изменений приведено в таблице: 

 

Вид генетического 

изменения 

Следствие Пример обозначения 

генетического изменения в 

заключении о результатах 

генетического теста 

(генотип) 

Делеция гена Отсутствует одна полная копия гена 

NR2F1. 

chr5:92,594,000-93,569,000x1 

Вариант в старт-кодоне Одна из копий гена NR2F1 не может 

использоваться для синтеза белка. 
c.2T>G; p.Met1? 

Миссенс-вариант или индел 

без сдвига рамки считывания 

(ДСД) 

Одна аминокислота (строительный 

блок белков) в белке NR2F1 

заменяется другой. Индел 

расшифровывается как «инсерция-

делеция», то есть вставка 

или выпадение оснований 

в последовательности гена. ДСД 

означает ДНК-связывающий домен, 

специфический функциональный 

участок белка NR2F1 

c.425G>T; p.Arg142Lys 

Миссенс-вариант или индел 

без сдвига рамки считывания 

(другое изменение) 

 

 

 

Одна аминокислота в белке NR2F1 

заменяется другой. «Другое 

изменение» означает изменение 

вне участка ДНК-связывающего 

домена (ДСД) белка. 

c.661G>A; p.Glu221Lys 

Нонсенс-вариант Прекращается процесс синтеза белка 

NR2F1 и/или разрушается РНК 

(промежуточная молекула в процессе 

синтеза белка). 

c.1050C>A; p.Cys350* 

Индел со сдвигом рамки 

считывания 

Кодирующая последовательность ДНК 

гена NR2F1 смещается за счет вставки 

или выпадения одного или нескольких 

оснований («кирпичиков», из которых 

строится ДНК). Синтез белка NR2F1 

осуществляется при неверной 

последовательности аминокислот 

или прекращается трансляция белка 

и/или разрушается РНК. 

c.291delC; p.Tyr98Thrfs*21 

 



5 

 

 

Каковы клинические проявления и симптомы СББШ? 

Как и при многих других генетических заболеваниях, у детей и взрослых с СББШ могут проявляться 

разнообразные симптомы. По мере увеличения числа диагностированных случаев среди детей 

и распространения информации, картина симптомов, клинических проявлений, возможностей и ограничений 

будет становиться более четкой, а вероятность появления тех или иных симптомов у каждого конкретного 

человека — уточняться. 

 

Основные проявления синдрома 

К симптомам СББШ у детей относятся: 

◼ Задержка в развитии 

◼ Интеллектуальная недостаточность (от легкой до глубокой степени) или трудности в обучении 

◼ Нарушения зрения: 

Повреждение нерва, который подает сигналы от глаза к мозгу (атрофия зрительного нерва) 

Недоразвитие зрительного нерва (гипоплазия зрительного нерва) 

Повреждение участков мозга, отвечающих за обработку визуальной информации (корковое нарушение 

зрения)  

Снижение выработки или полное отсутствие слез (алакримия) 

Непроизвольное движение глаз (нистагм)  

◼ Повторяющееся поведение 

◼ Расстройство аутистического спектра (РАС) 

◼ Задержка речевого и языкового развития или отсутствие речи 

◼ Нарушение функции глотания (орально-моторная дисфункция) 

◼ Низкий мышечный тонус (гипотонус) 

◼ Судорожный синдром или эпилептические припадки, включая инфантильные спазмы и судороги, 

вызванные повышенной температурой (фебрильные) 

◼ Синдром дефицита внимания и гиперактивности (СДВГ) 

◼ Нарушения слуха 

 

Другие возможные проявления: 

◼ Легкая асимметрия лица 

◼ Истончение пучка нервных волокон (мозолистого тела), соединяющего два полушария головного 

мозга 

 

Клинические проявления СББШ могут быть 

разнообразными, и не каждый человек столкнется 

со всеми перечисленными симптомами. Кроме того, 

степень их выраженности у разных людей тоже 

отличается. Те, у кого изменение произошло 

в последовательности ДНК-связывающего домена 

(ДСД) гена, сталкиваются с более серьезными 

симптомами по сравнению с теми, у кого была 

выявлена полная делеция гена. Вероятно, это 

объясняется тем, что функция белка изменилась, 

а не была утрачена. 
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Развитие 

◼ Крупная и мелкая моторика 

На данный момент у большинства детей с СББШ зафиксирована задержка в развитии разной степени. Часто 

сложности возникают с такими навыками, как способность переворачиваться, сидеть, ходить, играть 

с игрушками, пользоваться столовыми приборами, застегивать молнию и пуговицы, пользоваться туалетом. 

Каждый случай уникален. Кроме того, у детей с СББШ наблюдается низкий мышечный тонус (гипотонус), 

который может отразиться на их общей подвижности. У некоторых детей может быть шаткая походка 

(атаксия) или проблемы с равновесием. В отдельных случаях ребенок не сможет научиться самостоятельно 

ходить. На ранних этапах развития многим детям помогают ортопедические приспособления (специальные 

стельки, скобы, шины, ортезы), а также эрготерапия и физиотерапия. 

 

На сайте Unique опубликована отдельная брошюра о разных видах терапии (Therapies). 

 

◼ Интеллектуальное развитие и способности к обучению 

У большинства детей СББШ сопровождается интеллектуальной недостаточностью или трудностями 

в обучении. Интеллектуальная недостаточность может быть легкой или глубокой, но чаще всего — средней. 

В процессе овладения теми или иными навыками многие дети нуждаются в дополнительной помощи, 

особенно на самых ранних этапах развития. В некоторых случаях рекомендуется проводить тестирования 

для оценки индивидуальных образовательных потребностей ребенка. 

 

У Unique есть отдельные брошюры, посвященные обучению (Education) и дальнейшему образованию 

и трудоустройству (Further Education, Training and Work). 

 

◼ Язык и речь 

У детей с СББШ часто отмечается определенная степень задержки речевого и языкового развития; многие 

из них могут испытывать трудности с артикуляцией (такое явление называется оральной апраксией). Уровни 

речевого развития, которых может достичь каждый отдельный ребенок, отличаются; кто-то из детей 

так и не научится разговаривать. Те, чья речь развивается, смогут использовать отдельные слова, короткие 

фразы и простые предложения, а некоторые даже овладеют словарным запасом, достаточным 

для поддержания диалога.  

 

На консультации у врача-логопеда можно определить конкретные трудности каждого ребенка и разработать 

индивидуальную программу занятий. В тех случаях, когда речь отсутствует или словарный запас очень 

ограничен, применяются методы альтернативной и дополнительной коммуникации (AДК), позволяющие 

ребенку выражать мысли и говорить о своих потребностях. К способам АДК относится использование 

символов, пиктограмм, мимики, отдельных жестов или упрощенного жестового языка, а также 

высокотехнологичных коммуникационных систем. 

 

 На сайте Unique опубликована отдельная брошюра, посвященная навыкам общения (Communication). 

 

◼ Кормление 

Процесс кормления младенцев может быть достаточно проблематичным. Низкий мышечный тонус может 

затруднить процесс глотания. Часто у детей ослаблен сосательный рефлекс, поэтому для набора веса 

им будут необходимы высококалорийные молочные смеси. Среди других возможных сложностей — 

аспирация, то есть попадание жидкости, пищи или слюны в дыхательные пути или легкие. Чтобы облегчить 

процесс кормления ребенка, родителям рекомендуется обратиться в центр по грудному вскармливанию 

и проконсультироваться со специалистом.  

 

У Unique есть отдельная брошюра, посвященная кормлению (Feeding). 

 

«С трехмесячного возраста мой сын постоянно болел инфекциями дыхательных путей, и ему становилось 

очень плохо. Когда ему был один год, его обследовали и выяснили, что у него проблемы с глотанием. 

Мы стали кормить его через назогастральный зонд. Когда сыну было около двух лет, ему провели 

перкутанную гастростомию, а спустя год установили низкопрофильную трубку MIC-KEY. Со временем 

глотание улучшилось, и он иногда мог пить и есть через рот, но этого было недостаточно, 

чтобы полностью перейти на обычное питание». Возраст 5,5 лет.

https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Therapies%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Education%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Further%20Education,%20training%20and%20work%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Further%20Education,%20training%20and%20work%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Communication%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Feeding%20FTNW.pdf
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◼ Поведение 

Как правило, дети с СББШ ведут себя в соответствии с их степенью задержки в развитии. Обычно они 

пребывают в хорошем настроении. У некоторых детей диагностируется расстройство аутистического 

спектра (РАС) или наблюдаются его симптомы. Встречаются и другие поведенческие расстройства, включая 

синдром дефицита внимания и гиперактивности (СДВГ). Кроме того, у некоторых детей могут отмечаться 

нарушения сна. В таком случае эффективно помогают последовательные рутинные действия, определение 

различных ограничений, похвала и вознаграждение и другие техники управления поведением. 

Для улучшения ситуации важно обдуманно подходить к решению разного рода трудностей, влияющих 

на поведение, в том числе трудностей с коммуникацией.  

 

На сайте Unique опубликованы отдельные брошюры о трудностях с поведением (Challenging Behaviour) 

и со сном (Sleep). 

 

◼ Половое созревание 

Информации о периоде полового созревания у детей с СББШ не так много. Некоторые родители детей 

с хромосомными нарушениями, имеющими поведенческие отклонения и трудности в обучении, часто 

обеспокоены способностью девочек справиться с проблемами во время менструации. Некоторым девушкам 

может потребоваться консультация специалиста по поводу регуляции менструального цикла. 

 

У Unique есть отдельная брошюра, посвященная половому созреванию (Puberty). 

 

Возможные сопутствующие состояния и заболевания 

У некоторых детей СББШ может сопровождаться другими проблемами со здоровьем. Они наблюдаются 

не у всех, поэтому и диагностированы будут тоже не у всех. 

 

◼ Аномалии развития головного мозга 

У многих детей обнаруживаются структурные аномалии мозга, которые можно выявить с помощью МРТ 

(магнитно-резонансной томографии) или КТ (компьютерной томографии). У всех эти изменения 

различаются, но обычно включают в себя патологии зрительной системы (повреждение или мальформация 

зрительного нерва (атрофия зрительного нерва), истончение перекреста зрительных нервов (истончение 

хиазмы)), а также изменения в организации мозга (двусторонняя перивентрикулярная гетеротопия — 

состояние, при котором нейроны не мигрировали к коре головного мозга во время его развития), 

мальформация выступов на поверхности мозга (аномалии извилин), истончение нервных волокон, 

соединяющих два полушария мозга (истончение мозолистого тела) и уменьшение объема белого вещества) 

(Bertacchi 2022). 

 

◼ Судорожный синдром 

Часто у детей с СББШ случаются судорожные припадки (внезапное и неконтролируемое изменение 

электрической активности головного мозга). В зависимости от того, какие области мозга поражены, 

симптомы могут различаться, но обычно они включают состояние временного замешательства, 

неконтролируемые подергивания и потерю сознания или дезориентацию. У разных детей они могут 

начаться в разном возрасте и бывают как разовыми, так и регулярными. У одного и того же ребенка могут 

случаться судорожные припадки нескольких типов. Медицинские исследования, которые используются 

для измерения и фиксации импульсов головного мозга — электроэнцефалография (ЭЭГ) 

и видеоэлектроэнцефалография (видео-ЭЭГ). В сочетании с другими исследованиями они помогают 

определить тип судорожных приступов. 

 

Когда припадок случается впервые, необходимо сразу же убрать все травмоопасные предметы, 

находящиеся рядом с ребенком, и обратиться к врачу. 

 

Известны следующие типы судорожных приступов: 

Фебрильные судороги возникают, когда у ребенка или взрослого поднимается высокая температура. 

Абсанс или малый эпилептический припадок характеризуется «отключением» сознания. В этом 

состоянии ребенок может смотреть в одну точку и неосознанно причмокивать губами или облизывать 

их. Мышцы век могут непроизвольно сокращаться. Обычно абсансы длятся меньше 30 секунд. 

Атипичный абсанс представляет собой состояние, в котором ребенок или взрослый выглядит 

https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Challenging%20Behaviour%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Sleep%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Puberty%20FTNW.pdf


8 

 

растерянным и ни на что не реагирует в течение нескольких минут (очень отличается от типичного 

абсанса). 

Инфантильные спазмы возникают у младенцев в возрасте от 3 до 10 месяцев. Такие спазмы могут 

случаться по несколько раз в день, чаще всего — в момент пробуждения. Могут быть ярко 

или слабовыраженными. 

Генерализованные тонико-клонические приступы начинаются с распространения аномальных 

импульсов на оба полушария головного мозга. Сперва происходят длительные спазмы, затем 

они сменяются быстрыми сокращениями мышц. 

Генерализованные миоклонические приступы характеризуются непроизвольным и внезапным 

сокращением мышц, как правило, рук и ног. Каждый из миоклонических спазмов длится долю 

секунды, максимум — секунду. 

Миотонические приступы сопровождаются нарушением способности мышц расслабляться после 

сокращений. 

Миоклонически-атонические приступы заключаются в непроизвольном и внезапном сокращении 

мышц, за которым следует сильное снижение мышечного тонуса нижних конечностей, приводящее 

к падению. 

 

◼ Глаза и зрение 

Аномалии строения глаз и проблемы со зрением у детей с СББШ встречаются часто. Кроме того, список 

нарушений довольно обширен, и у одного ребенка может быть выявлено сразу несколько из них: 

 

Атрофия зрительного нерва — повреждение нерва, передающего визуальную информацию от глаз 

к мозгу.  

Бледный или уменьшенный диск зрительного нерва — аномалия, при которой пучок нервных 

волокон, выходящих из глазного яблока, маленький и бледный. 

Корковое нарушение зрения — состояние, при котором части головного мозга, отвечающие 

за обработку визуальной информации, не функционируют должным образом.  

Амблиопия — снижение остроты зрения одного глаза, возникающее по множеству причин. Если 

в зрительном процессе в большей степени задействован только один глаз, второй может стать 

«ленивым». Лечение включает в себя ношение очков или повязки на ведущем глазе, чтобы 

стимулировать работу «ленивого». 

Страбизм, также известный как косоглазие, — это состояние, при котором глаза находятся 

в несимметричном положении относительно друг друга из-за нарушения скоординированной 

работы глазных мышц. 

Нистагм — быстрые и неконтролируемые движения глаз. 

Алакримия — снижение выработки или полное отсутствие слез. 

Миопия — близорукость. 

Гиперметропия — дальнозоркость. 

 

◼ Слух 

У некоторых детей с СББШ диагностируется снижение слуха. Выявить нарушения можно во время 

проверки слуха при рождении. Тугоухость может быть кондуктивной (если затруднено проведение 

звуковых сигналов во внутреннее ухо), нейросенсорной (если нарушены функции внутреннего уха, 

например, улитки и слухового нерва, который отвечает за передачу звуковых сигналов в мозг) 

или смешанной. 

 

Снижение слуха можно корректировать с помощью слуховых аппаратов. Поскольку есть риск 

задержки речевого развития, установить аппарат следует как можно раньше, а проводить 

последующую терапию и оказывать ребенку поддержку необходимо и дома, и в школе. 

 

У некоторых детей возникает экссудативный средний отит, при котором за барабанной перепонкой 

скапливается жидкость. Ситуация особенно затрудняется, когда наружные слуховые проходы узкие 

и повышена выработка ушной серы. Экссудативный средний отит приводит к потере слуха 

кондуктивного типа. Обычно он лечится путем введения тимпаностомической трубки (трубки 

для вентиляции среднего уха) в барабанную перепонку. В отдельных случаях оперативное 

вмешательство может потребоваться повторно. Не всегда возможно восстановить слух путем 

аэрации пространства за барабанными перепонками (среднего уха), поэтому иногда в качестве 

временной или долгосрочной меры используются слуховые аппараты. 

У Unique есть отдельная брошюра, посвященная потере слуха (Hearing Loss). 

https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Hearing%20Loss%20FTNW.pdf
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Насколько распространен СББШ? 

Этот синдром встречается крайне редко. В настоящее время в медицинской литературе сообщается 

примерно о 300 случаях изменения в гене NR2F1. Возможно, количество диагностированных случаев будет 

увеличиваться с ростом осведомленности об этом синдроме и доступности генетических обследований. 

 

Почему это произошло? 

Во время зачатия генетический материал родителей (ДНК), скопированный в яйцеклетку и сперматозоид, 

объединяется и тем самым запускается развитие нового организма. Копирование генетического материала 

не всегда проходит идеально, поэтому иногда в генотипе детей возникают случайные изменения, которых 

нет в ДНК родителей. Это естественный процесс, не связанный с питанием родителей, окружающей средой 

или образом жизни. Большинство изменений в структуре ДНК никак не сказываются на жизни ребенка, 

но иногда они могут привести к проблемам со здоровьем или развитием. Если изменения затронут 

функцию гена NR2F1, то ребенок родится с СББШ. Почти во всех случаях, выявленных к 2024 году, 

генетические изменения были случайными (de novo), то есть обнаружены в семье впервые. Крайне редко 

происходит так, что развитие СББШ у ребенка вызывается перестройкой в генетическом материале 

родителя или вариант гена, вызывающий СББШ, передается ему от родителя через яйцеклетку 

или сперматозоид (имеется так называемый мозаицизм клеток зародышевой линии). Однако важно 

понимать, что в этом нет ничьей вины — ни один из родителей не виноват ни в изменениях в собственной 

структуре ДНК, ни в изменениях в структуре ДНК своего ребенка. 

 

Может ли это повториться? 

Вероятность того, что еще один ребенок родится с редким генетическим заболеванием, зависит от генотипа 

родителей. Почти во всех случаях СББШ, известных в 2024 году, генетические изменения произошли de novo 

(dn). Это означает, что ни у одного из родителей не обнаружили то же изменение в гене NR2F1, что и у их 

ребенка, и не выявили хромосомную перестройку, которая могла бы привести к делеции гена NR2F1 в 

структуре ДНК ребенка. Таким образом, вероятность рождения еще одного ребенка с СББШ обычно 

составляет менее 1%. 

 

Одной из возможных причин рождения второго ребенка с СББШ может стать редкое явление, которое 

называется мозаицизмом клеток зародышевой линии, о котором упоминалось выше. В этом случае родитель 

является носителем генетического изменения, но оно присутствует только в некоторых яйцеклетках 

или сперматозоидах, и по этой причине его нельзя выявить с помощью анализа крови. 

 

На сайте Unique опубликована краткая брошюра, посвященная мозаицизму (Mosaicism). 

 

Каждая семья может проконсультироваться с врачом-генетиком или специалистом в области генетики 

по поводу вероятности рождения еще одного ребенка с СББШ. 

 

У Unique есть отдельные брошюры, посвященные планированию следующей беременности (Planning Your 

Next Child), пренатальному генетическому обследованию и диагностике (Prenatal Genetic Testing 

and Diagnosis), консультации с врачом-генетиком (A Clinical Genetics Appointment), а также поддержке 

братьев и сестер детей с редким генетическим заболеванием (Supporting Siblings of Children with a Rare Genetic 

Condition). 

 

Можно ли вылечить СББШ? 

Вылечить СББШ невозможно, так как генетические изменения происходят еще на стадии формирования 

и развития плода. Однако зная диагноз, специалисты могут подобрать ребенку подходящее обследование 

и симптоматическое лечение. 

 

Рекомендации по медицинскому обследованию 

Детям с СББШ необходимо находиться под наблюдением целой команды врачей разного профиля. 

В ее состав должны входить генетик и педиатр, которые будут наблюдать за изменениями в развитии 

и поведении ребенка, а также подберут оптимальные методы лечения: физиотерапию, эрготерапию, 

логопедическую терапию и, если потребуется, визуальную и поведенческую терапию. Кроме того, можно 

пройти обследование у невролога, пульмонолога, офтальмолога, отоларинголога и гастроэнтеролога. 

 

https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Mosaicism%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Planning%20your%20next%20child%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Prenatal%20genetic%20testing%20and%20diagnosis%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/A%20Clinical%20Genetics%20Appointment%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Supporting%20Siblings%20of%20Children%20with%20a%20Rare%20Genetic%20Condition%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Supporting%20Siblings%20of%20Children%20with%20a%20Rare%20Genetic%20Condition%20FTNW.pdf
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Проводятся ли исследования новых методов лечения СББШ? 

Генетическое изменение, вызывающее СББШ, влияет на формирование головного мозга и других частей 

тела еще до рождения. Из-за этого даже в будущем шанс на полное излечение очень мал, ведь к моменту 

постановки диагноза мозг уже сформирован. Тем не менее, продолжаются исследования 

по совершенствованию методов лечения различных проявлений СББШ, например, атрофии зрительного 

нерва или коркового нарушения зрения. Благотворительная организация «Фонд NR2F1», поддерживающая 

детей с редкими вариантами гена NR2F1 и их семьи, сотрудничает с ведущими учеными и не теряет 

надежды, что в будущем методы лечения будут найдены. 

 

Слово родителям 

«Когда нашей дочери поставили СББШ, мы были совершенно растеряны и впали в отчаяние. Только когда 

мы узнали о «Фонде NR2F1», мы поняли, что не одни. С помощью Фонда мы знаем о СББШ намного 

больше». 

 

Источники 

Настоящая брошюра составлена на основе фактов, описанных в медицинской литературе, данных «Фонда 

NR2F1», а также опыта членов группы Unique. В 2024 году в Unique состояли 6 человек с СББШ. 

 

Аннотации или оригинальные статьи можно найти по первому названному автору и дате публикации 

в текстовой базе данных медицинских и биологических публикаций PubMed 

(https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov). На сайте Unique (https://rarechromo.org/disorder-guides) статьи находятся 

в свободном доступе. 

 

Ссылки 

Узнать больше о редких вариантах гена NR2F1 вы можете на сайте «Фонда NR2F1» 

(https://nr2f1.org/library-of-research-publications).  

https://nr2f1.org/library-of-research-publications/
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Служба информационной поддержки 

Группа поддержки семей с редкими хромосомными отклонениями 

Адрес: The Stables, Station Road West, Oxted, Surrey, RH8 9EE, UK. 

Телефон: +44(0)1883 723356 

info@rarechromo.org I www.rarechromo.org 

 

 

 

 

 

Присоединяйтесь к сообществу Unique, чтобы получить дополнительную информацию, помощь 

и контактные данные семей с похожими историями. 

https://rarechromo.org/join-us 

 

Unique — это благотворительная организация, не получающая государственного финансирования. 

Финансовая поддержка осуществляется исключительно за счет добровольных пожертвований и грантов. 

Вы можете сделать пожертвование на нашем официальном сайте: https://rarechromo.org/donate/ 

Пожалуйста, помогите нам помочь вам! 

 

Сайты, группы в Facebook* и другие ссылки:  

www.nr2f1.org 

BBSOAS Parents Only Facebook Group  

NR2F1 Facebook Group 

 

*Принадлежит организации Meta, которая запрещена на территории РФ 

 

 

 

 
 

 

 

 

Группа поддержки семей с редкими 

хромосомными отклонениями 

Организация зарегистрирована в реестре 

компаний Англии и Уэльса 

Номер в реестре благотворительных организаций 

1110661  

Регистрационный номер 5460413 

 

Информация в этой брошюре не заменяет профессиональную медицинскую консультацию. По всем 

вопросам, касающимся здоровья, диагностики генетических заболеваний и контроля их течения, необходимо 

обращаться к специалисту. Сведения о генетических изменениях очень быстро обновляются и несмотря 

на то, что представленная в брошюре информация на момент публикации является наиболее актуальной, 

в дальнейшем некоторые факты могут уточняться. 

Брошюра была составлена Дженнифер Кофлин, президентом благотворительной организации «Фонд NR2F1» 

и командой Unique (AP) и проверена профессором Сарой Поликвин, доктором философии, COMBINEDBrain, 

Брентвуд, Теннесси, США. Версия 1 (AP) 

Перевод выполнен в рамках Международного студенческого волонтерского проекта Unique. Куратор 

переводческого проект – Наталья Викторовна Нечаева, доцент кафедры перевода РГПУ им. А. И. Герцена, 

Президент Ассоциации преподавателей перевода, Санкт-Петербург, Россия. Медицинскую редакцию 

осуществил Лебедев Игорь Николаевич, профессор РАН, доктор биологических наук, НИИ медицинской 

генетики Томского НИМЦ, Томск, Россия. 
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