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Что такое «синдром DYRK1A»? 

DYRK1A — это ген, который участвует в процессе развития головного мозга. В 
медицинской литературе он впервые был описан в 1996 году, но связь гена с 
нарушениями развития нервной системы была установлена только в 2008 году. Ген 

DYRK1A находится на 21-ой хромосоме на участке q22.13. Это  один из генов, который 
отсутствует у пациентов с делецией участка 21q22.13. У детей с делецией участка 

21q22.13 и изменениями в гене DYRK1A наблюдаются похожие особенности. На 
данный момент известно, что характерные особенности делеции участка 21q22.13 

вызваны потерей функции одной копии гена DYRK1A. 
У большинства детей и взрослых с синдромом DYRK1A наблюдается небольшая 

модификация гена DYRK1A (чаще всего это изменение в последовательности ДНК на 
одну букву). Это называется вариант последовательности в гене. Примерно у 13% 
пациентов с синдромом DYRK1A имеется делеция участка 21-ой хромосомы, 

вследствие чего утрачен ген DYRK1A или его часть. Также примерно у 3% пациентов 
наблюдается хромосомная перестройка (или «транслокация»), которая привела к 
разрыву в этом гене (Fenster 2022). Иногда делеции происходят и в других генах, 
вследствие чего могут проявится дополнительные признаки, не свойственные людям 

с утраченным геном DYRK1A. 
 

Наиболее распространенные признаки синдрома DYRK1A 
Все дети с синдромом DYRK1A имеют ту или иную степень задержки в развитии, в 

том числе отмечаются трудности в обучении. В исследовании Fenster 2022 года были 
проанализированы данные 97 пациентов с синдромом DYRK1A. Среди наиболее 
частых признаков были выделены: 
 
◼ Маленький размер головы (микроцефалия) (94%) 
◼ Задержка развития речи или ее отсутствие (91%) 

◼ Задержка навыков ходьбы (88%) 

◼ Трудности при кормлении (85%) 
◼ Проблемы со зрением (61%) (в основном близорукость или дальнозоркость, но 

бывают и другие отклонения) 

◼ Сниженный мышечный тонус (гипотонус) (54%) / Повышенный мышечный тонус 

(гипертонус) (35%) 
◼ Гастроэзофагеальный рефлюкс (52%) / запор (52%) 

◼ Судорожный синдром, включая фебрильные судороги (судороги вследствие  

высокой температуры) (81%) 

Дети с синдромом DYRK1A часто рождаются c низким ростом и маленькой массой 
тела, однако есть случаи, когда новорожденные соответствовали стандартным 
показателям. 

Чуть менее половины пациентов с синдромом DYRK1A имеют диагноз 

«расстройство аутистического спектра» (РАС), в то время как  70% пациентов 
обладают как минимум одной чертой, которая характера людям с РАС, например, 
ритуализированное поведение (Earl 2017). 
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Среди 97 пациентов, которые приняли участие в исследовании 2022 года, у 20% были 
диагностированы заболевания сердца (Fenster 2022).  

Несмотря на то, что дети с синдромом DYRK1A не всегда имеют необычные черты 
лица, можно выделить некоторые типичные особенности, среди которых: глубоко 
посаженные глаза, отек верхних век (эдема), необычная форма ушей, тонкая 
верхняя губа и маленький подбородок (Courraud, 2021).  

У многих пациентов отмечается регулярное появление ушных инфекций             
(Morison 2022). 

У пациентов с синдромом DYRK1A могут присутствовать различные комбинации 
признаков, присущих людям с другими генетическими заболеваниями, поэтому для 
постановки правильного диагноза важно провести генетический анализ. Следует 
также отметить, что наличие одной или нескольких типичных особенностей 
синдрома не является достаточным для постановки диагноза. В данной брошюре 

рассматриваются особенности, которые имеют большинство пациентов с синдромом 
DYRK1A, и которые часто связаны с потерей или изменением гена DYRK1A. 

 

Сколько зарегистрировано случаев данного синдрома? 
Синдром DYRK1A встречается редко. Первый случай был описан в медицинской 
литературе в 2008. К августу 2022 года во Всемирной Ассоциации Синдрома DYRK1A 
было зарегистрировано 600 семей, которые столкнулись такой проблемой. Сайт 

ассоциации: http://dyrk1a.org. В прошлом многие случаи синдрома DYRK1A могли 
быть не диагностированы, однако использование современных технологий 
микрочипирования и секвенирования ДНК помогают поставить правильный диагноз. 
В Великобритании было проведено большое исследование, в результате которого 

выяснилось, что DYRK1A — это один из десяти наиболее распространенных генов, 
нарушение которого становится причиной задержки в развитии у детей (Deciphering 
Developmental Disorders Study, 2017). В целом, среди всех людей с 
диагностированной интеллектуальной недостаточностью и/или расстройствами 
аутистического спектра синдром DYRK1A был обнаружен примерно у 0.1-0.5% 
(Morison, 2022). 

 

Помогла ли постановка диагноза? 

 
 Конечно. Как будто паззл наконец сложился.  

 
 Хотя мы начали терапию еще до официальной постановки диагноза, его уточнение 

очень помогло нам связаться с другими семьями, находящимися в похожей ситуации, 
и узнать, что нас ждет в дальнейшем, как мы можем улучшить жизнь нашего 
ребенка, а с чем нам просто стоит смириться.  

 
 Информация, которую мы сначала получили от педиатра в больнице, была совсем 

неутешительной и крайне негативно описывала состояние нашей дочери, 
предполагаемую продолжительность и качество ее жизни.  

http://dyrk1a.org/
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Что такое делеция участка 21q22.13 и как она связана с 

синдромом DYRK1A? 
Генетики используют запись «21q22.13» для обозначения места расположения 
особого малого участка (или «бэнда») 22.13 на длинном плече (q) 21-й хромосомы. Ген 

DYRK1A расположен на бэнде 22.13 как показано на изображении ниже. 
 

21-я хромосома 

короткое плечо (p) длинное плечо (q) 

бэнд 
22.13 

 

 
Иногда в хромосомах происходят «делеции», вследствие которых из хромосомы 
теряется участок ДНК. Подобные делеции могут привести к утрате одного гена (или его 
части) либо нескольких генов в зависимости от размера утраченного участка 
хромосомы. При делеции 21q22.13 может быть утрачена одна копия гена DYRK1A 
вместе с одним или несколькими соседними генами. В связи с этим делеция участка 
21q22.13 и синдром DYRK1A имеют схожие проявления. Делеции участка 21q22.13 
довольно крупные и часто затрагивают несколько генов.  

У каждого человека есть две копии 21-й хромосомы. Нестандартные варианты 
последовательности гена DYRK1A и делеции обычно встречаются только в одной 
хромосоме из пары. Вторая (непораженная) копия 21-й хромосомы также присутствует. 

В исследовании 2022 года около 13% пациентов с синдромом DYRK1A имели делецию 
хромосомного материала, включающего часть или полностью ген DYRK1A. Иными 
словами, дети с делецией участка 21q22.13 сталкиваются с теми же трудностями, что и 
дети с вариантом последовательно сти гена DYRK1A. На данный момент нет явных 
свидетельств того, что дети с делецией участка 21q22.13 испытывают больше 
трудностей, чем дети с вариантом последовательности гена DYRK1A. Однако, более 
крупные делеции, из-за которых происходит утрата соседних генов, могут привести к 
появлению более серьезных симптомов и отклонений. У Unique также есть брошюра о 
делециях на участке 21q. 
 

Почему так происходит? 
При зачатии в яйцеклетке происходит копирование генетических материалов 
половых клеток родителей. Механизм копирования генетического материала не 
совершенен, поэтому иногда в генетическом коде детей случайным образом 
возникают редкие мутации, которых нет в ДНК родителей. Такие изменения 
естественны и не связаны с питанием родителей, окружающей средой или образом 
их жизни. Большинство изменений в структуре ДНК не имеют очевидных 
клинических проявлений и не отражаются на жизни человека. Но в редких случаях 
эти случайные преобразования ДНК могут привести к проблемам со здоровьем или 
повлиять на развитие ребенка. Если подобные случайные изменения затронут функцию 
гена DYRK1A, ребенок родится с синдромом DYRK1A. На момент исследования 2022 
года, практически у всех пациентов-участников исследования с синдромом DYRK1A 
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изменения в структуре гена произошли случайным образом (или «de novo», то есть 
изменений в родительских генах не было). У незначительного количества пациентов-
участников исследования такие же изменения в структуре гена DYRK1A были также 
обнаружены во всех или в части половых клеток (данный феномен также известен 
как «мозаицизм клеток зародышевой линии») одного из родителей. В процессе 
зачатия эти изменения передались ребенку. Однако важно понимать, что мы не 
можем упрекать человека в вариациях собственной ДНК, и ни один из родителей не 
виноват в изменении структуры ДНК их ребенка. 
 

Может ли это произойти снова при следующей беременности? 
Риск рождения ребенка с редким генетическим отклонением зависит от 
генетического кода родителей. Почти у всех людей с синдромом DYRK1A, известных на 
момент исследования 2022 года, генетические изменения произошли «de novo». То есть 
ни у кого из родителей не обнаружили то же изменение в гене DYRK1A, что и у их 
ребенка, и у обоих родителей не выявили перестройку хромосом, которая могла бы 
привести к потере DYRK1A в ДНК их ребенка. Таким образом, вероятность рождения 
еще одного ребенка с синдромом DYRK1A обычно составляет менее 1%. 
Причина небольшого риска повторения генетических отклонений плода заключается 
в редком явлении под названием «мозаицизм клеток зародышевой линии». В этом 
случае родитель является носителем генетического варианта, однако он 
присутствует лишь в небольшом количестве яйцеклеток или сперматозоидов. По этой 
причине мутацию невозможно выявить с помощью анализа крови родителей. Среди 
опубликованных материалов Unique есть краткая справка о мозаицизме. 
В медицинской литературе упоминается генетическое тестирование родителей для 
примерно 100 пациентов, в двух случаях из них был выявлен мозаицизм половых клеток 
с вариантом гена DYRK1A (Blackburn 2019; Courraud 2021). 
В одной семье, где дети имели синдром DYRK1A из-за идентичных делеций 21q22.13, 
было выяснено, что их мать является носителем сбалансированной хромосомной 
перестройки (Ji 2015). При этой генетической особенности часть хромосомы 
переносится (как правило) на другую хромосому, но количество хромосомного 
материала остается нормальным. Во время зачатия ребенка изменение в 
родительской хромосоме(ах) может привести к делеции в одной или нескольких 

хромосомах ребенка. По этой причине у матери была высокая вероятность в 
дальнейшем иметь детей с синдромом DYRK1A. Однако это очень редкое явление: на 
момент исследования 2022 года медицине был известен только один такой случай. 
Среди опубликованных материалов Unique есть брошюра о сбалансированных 
транслокациях. 
Каждая семья может узнать вероятность рождения последующих детей с синдромом 
DYRK1A на консультации клинического генетика или консультанта по генетическим 
вопросам. 
 Каждый новый навык ребенка является замечательным достижением и должно 

быть отпраздновано и никогда не забыто. Во время беременности я думала, что 
рождение второго ребёнка не станет настолько же волнительным событием, как 
рождение первенца. Каждый шаг в его развитии будет лишь повторением того, что 
мы уже прошли с первым ребёнком, и мы не испытаем того же восхищения. Но вот, у 
нас появился ребенок, каждый шаг которого повергает нас в трепет и имеет 
огромное значение. 
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Почему существуют различия в клинических проявлениях у 

детей с синдромом DYRK1? 
Изменения ДНК, вызывающие синдром DYRK1A, приводят к потере функции одной 
копии гена DYRK1A. У всех нас есть две копии 21-й хромосомы и, соответственно, две 
копии этого гена. Предполагается, что вторая копия полностью функциональна. 
Спектр признаков, наблюдаемых у людей с синдромом DYRK1A, по-видимому, не 
связан с типом варианта последовательно сти гена DYRK1A (Earl 2017), и даже люди, 
имеющие один и тот же вариант в гене DYRK1A, могут иметь различные клинические 
проявления (Fenster 2022). Тем не менее, ген DYRK1A — лишь один из многих тысяч 
генов человека. Особенности развития конкретного человека зависят  от различных 
вариаций других генов. Именно различные вариации тысяч генов делают каждого из 
нас уникальным человеком. 
 

Развитие 
◼ Рост 
Есть сведения, что новорожденные с синдромом DYRK1A часто имеют рост немного 
меньше стандартного, и, по мере их взросления, рост и вес остаются чуть ниже 
установленных для их возраста показателей (Fenster 2022, Unique). Но это относится 
не ко всем детям с синдромом DYRK1A: у некоторых показатели роста и веса 
находятся в пределах стандартного диапазона. Окружность головы новорожденных с 
синдромом DYRK1A обычно находится в пределах нормы, однако в процессе 
взросления этот показатель, скорее всего , выйдет за пределы возрастных 

стандартов: большинство повзрослевших детей имеют маленькую окружность головы 
(это называется «прогрессирующей микроцефалией»).  

◼ Строение скелета 
Из 74 пациентов с синдромом DYRK1A, участвовавших в исследовании Fenster 2022 
года, около половины имели по меньшей мере одну аномалию, связанную со строением 
их рук, ног, позвоночника или других частей скелета. У четырех участников 
исследования наблюдалось искривление позвоночника (сколиоз), а у двух — 

чрезмерное округление верхней части спины (кифоз). Одиннадцать имели 
воронкообразную грудную клетку (впалая грудь), хотя у двух из них эта патология 
имела легкую степень. У многих зафиксированы аномалии кистей и/или стоп, в том 
числе у пяти человек — высокий свод стопы, у четырех человек — два или более 
сращенных пальцев (синдактилия), у двух — большой палец стопы повернут внутрь 
(вальгусная деформация), и у трех — один или несколько искривленных пальцев 
(камптодактилия/клинодактилия). У многих участников исследования отмечены 
отклонения в строении кистей рук, стоп или позвоночника, однако их тип не 
уточнялся. 

◼ Кормление 
При кормлении младенцев могут возникнуть трудности, поэтому родителям 
поначалу может потребоваться помощь. Некоторые младенцы сосут грудь слабо, 
другим же для набора веса необходимы молочные смеси высокой калорийности. 
Многие дети срыгивают после кормления (гастроэзофагеальный рефлюкс), поэтому 
нужно следить за позой ребенка при кормлении и во время сна. Некоторым 
помогают антирефлюксные препараты. 
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В рамках исследования Morison 2022 года было описано 38 детей с синдромом 

DYRK1A, у 35 из них возникали трудности при кормлении и глотании, а 16 пациентам 
в период младенчества требовались назогастральный зонд (НГЗ) или чрескожная 
эндоскопическая гастростомия (ЧЭГ). Пятеро испытывали затруднения при 
распределении пищи в полости рта, трое имели привычку набирать полный рот еды,  
что затрудняло процесс пережевывания, трое задерживали еду во рту, не глотая. У 
10 из 38 детей было зафиксировано нежелание употреблять любую пищу или еду 
определенного вида или структуры, а 15 в силу ограниченного рациона  принимали 

пищевые добавки. Повышенное слюноотделение отмечено у 15 пациентов, у 8 из них 
оно сохранилось и в более взрослом возрасте. Из 19 участников исследования 
старше 8 лет трудности при кормлении продолжали испытывать 10. Многие дети 
столкнулись с запорами (по данным исследования Fenster (2022) такое наблюдало сь у 32 
из 63 пациентов; и из этих 32 у двоих также отмечались случаи диареи). В более 
подробном исследовании 24 человек с синдромом DYRK1A (12 мужского пола и 12 
женского пола: Fenster 2022), чей возраст варьировался от 2 до 24 лет, было 
установлено, что гастроэзофагеальный рефлюкс встречался часто и был выявлен 
примерно у 2 человек из 3. 

◼ Умение двигаться и ходить 
Дети с синдромом DYRK1A, как правило, поздно учатся самостоятельно 
передвигаться. У всех зафиксирована задержка моторного развития, а некоторым 
требуется физическая реабилитация для выработки навыка ходьбы. Но большинство 
детей смогут научиться ходить. В некоторых случаях наблюдаются нарушение 
походки, из-за тугоподвижности суставов, или нарушение равновесия (атаксия).  
В ходе исследования, в котором принимало участие 32 человека с синдромом DYRK1A 
(Courraud 2021), было установлено, что 28 из них научились ходить в период от 1 года 

и 3 месяцев до 3 лет (в среднем в 1 год и 10 месяцев), а 4 участника научились 
ходить в возрасте старше 3 лет. В этом же исследовании у 10 из 44 пациентов 
обнаружилось повышение уровня реакции рефлексов на какое-либо воздействие 
(гиперрефлексия), а у 6 — проблемы с равновесием и координацией (атаксия). По 
данным двух разных исследований (Courraud 2021 и Fenster 2022) примерно у 
половины людей с синдромом DYRK1A наблюдался пониженный мышечный тонус 
(гипотонус). Также, в ходе подробного исследования 24 пациентов с синдромом 
DYRK1A, примерно у 62% обнаружили повышенный мышечный тонус (гипертонус) 
(Fenster 2022). У 15 участников обнаружен гипертонус, из них у 5 также 
зафиксирован гипотонус (пример проявления ассиметрии тонуса мышц, когда одна 

часть тела ребенка напряжена больше другой). В другом исследовательском проекте, 
в котором участвовали 60 пациентов с синдромом DYRK1A, отмечено меньшее число 
людей с гипертонусом (35%), но этот результат может быть объяснен тем, что 
исследование было менее подробным. 

◼ Речь и коммуникация 
Дети с синдромом DYRK1A обычно сталкиваются с задержкой развития речи и 
трудностями при освоении слов. У большинства осмысленная речь не развивается до 

нормы обычного человека, хотя прогноз на развитие элементарной речи достаточно 
хороший. Те, кому удается развить речевые навыки, используют в устной речи 
отдельные слова, короткие фразы или простые предложения; другие же выражают 
свои потребности знаками, жестами и звуками. Некоторые родители отмечают, что 
их ребенок хорошо понимает смысл сказанного (имеет навык рецептивной речи). 
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Был проведен подробный анализ языковых навыков в группе из 38 участников с 

синдромом DYRK1A в возрасте от 1 года и 7 месяцев до 25 лет (Morison 2022). В 
ходе исследования было обнаружено, что 18 участников обладали минимальным 
уровнем развития вербального общения, используя менее 30 слов; 12 участников 
применяли более 30 слов в виде отдельных слов или коротких фраз; а у 8 
участников (все в возрасте 7 лет и старше) навыки устной речи были развиты 
достаточно хорошо (на уровне простых предложений). Обычно те, кто мог 
соединять слова в предложения, начинали делать это не ранее 4 лет. 

Дети, принявшие участие в исследовании, также использовали средства 
альтернативной и дополнительной коммуникации (АДК). 89% детей в первые два 
года жизни общались при помощи жестов и знаков. Однако затем жестовым языком 
стали пользоваться реже: среди детей в возрасте 3-5 лет жестами общались 75% 
детей, а в 16 лет и старше — 43%. По мере взросления дети начинали все чаще 
использовать средства альтернативной и дополнительной коммуникации (АДК). Они 
могут включать в себя: рисование и общение при помощи картинок, а также 
применение приложений и/или компьютера или любого другого электронного 
устройства для общения, которое использует записанный голос для генерации речи. 
Как оказалось, диапазон социальной мотивации (мотивации к знакомству с другими 

людьми) в группе близок к ожидаемому среди всех людей. 
Тестирование 20 участников с наименее развитой речью, показало, что социально -
мотивированное общение было относительно эффективным средством развития 
коммуникативных навыков. Все участники использовали некоторые формы 
приветствия и в особенности прощания, а в процессе общения им удалось добиться 
утешения. У них хорошо получалось выстраивать коммуникацию, когда они просили 
еду или какие-то предметы, однако 14 человек не смогли выразить конкретную 
просьбу, например, когда им нужно было сходить в туалет. Также  отмечалось, что 
некоторые формы вызывающего поведения (приступы гнева) или стереотипного 

поведения, например, размахивание руками, проявлялись, если ребенку что -то не 
нравилось. 
Из 18 участников исследования, которые умели говорить, 17 в детстве испытывали 
трудности с правильным произношением слов (известно как «детская оральная 
апраксия») и имели нечеткую артикуляцию слов или невнятную речь  (дизартрия). 
Одновременное проявление детской оральной апраксии и дизартрии наблюдалась у 
14 из 18 человек. Кроме того, было установлено, что 8 из 18 человек имели 
малоподвижную верхнюю губу и не могли округлить губы, 12 пациентам было 
сложно управлять языком. Понимать их речь могли только специалисты по уходу за 
детьми. 

Также исследователи выявили, что самыми общительными были дети 8 лет и старше, 
чьи речевые и языковые навыки, вероятно, продолжат развиваться и в подростковом 
возрасте. Авторы предположили, что речевая терапия, предназначенная специально 
для детей с оральной апраксией и дизартрией, сможет улучшить навыки общения у тех 
детей, которые умеют произносить слова. 

◼ Обучение 
У всех людей с синдромом DYRK1A наблюдается как минимум умеренно выраженная 

неспособность к обучению, поэтому им требуется специализированная помощь в 
обучении. 
 Некоторые “профессионалы” делали поспешные выводы насчет ее будущих 
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способностей и были абсолютно неправы. Она целеустремленная девочка и никогда 
не сдастся. 
Нам говорили, что она никогда не сможет сидеть или ходить, но сейчас у нее хорошо 

получается делать и то, и другое.  — 2,5 года. 
 Он вокализирует, но пока не говорит и не реагирует на жесты. Но у него хорошо 

получается общаться и без слов, и мы точно видим, что он нас понимает.  — 1 год 8 

месяцев. 

◼ Аутизм 
Дети с синдромом DYRK1A обычно ведут себя в соответствии со своей степенью 
задержки в развитии, и в основном, чувствуют себя счастливыми. У многих детей с 
синдромом DYRK1A наблюдаются признаки аутизма. Синдром DYRK1A диагностируется 
у каждого 5-го ребенка с аутизмом из 1000. 
Проведено детальное изучения аутизма среди 61 человека с синдромом DYRK1A. В 
исследовании принимали участие люди с вариантами последовательности в гене, 
люди с крупными делециями всего гена или только его части, и носители других 
хромосомных отклонений (транслокаций, инверсий), которые влияют на ген DYRK1A 
(Earl 2017). У людей, имеющих разные генетические изменения, не наблюдалось 
значительных различий в проявлении клинических симптомов, включая аутизм. 
В этом исследовании было отмечено, что, хотя аутизм ранее был диагностирован 
примерно у 43% людей с синдромом DYRK1A, около 69% людей имели признаки 
расстройства аутистического спектра (РАС): повторяющиеся действия, избегание 
зрительного контакта или нарушение социального взаимодействия. Тревожное 
поведение наблюдалось примерно у 27% детей, а гиперактивность — почти у 33%. По 
результатам проведения диагностики (в соответствии с «золотым стандартом» тестовой 
диагностики расстройств аутистического спектра) РАС было диагностировано у 73% 

людей с синдромом DYRK1A. По мнению исследователей, большинство людей с 
синдромом DYRK1A официально не проходили обследование на наличие РАС. Также 
отмечалось, что без профессиональной диагностики наличия РАС, его выявление 
среди прочих признаков синдрома DYRK1A может быть значительно осложнено.  
 

 Мы в восторге от нашей дочки. С тех пор, как у нее стало получаться, она все 

время улыбается, и мы просто не можем не улыбаться ей в ответ! А еще она почти 
никогда не плачет просто так. Обычно она любит побыть одна, но когда ей хочется 
внимания, она с удовольствием с нами обнимается.  — 2,5 года 

 У нашей дочери очень своеобразное чувство юмора: даже с самым невозмутимым 

лицом она умеет нас рассмешить! Она тихоня, но когда начинает говорить, то 
превращается в солнышко и озаряет всю комнату. А еще она обожает прогулки и 
игры, в которых можно испачкаться!  — 10 лет 

 

Проблемы со здоровьем 
В этом разделе перечислены проблемы со здоровьем, которые встречаются у детей с 

делецией участка 21q22.13 и вариантом последовательности гена DYRK1A. 
Перечисленные проблемы со здоровьем встречаются не у каждого пациента, 

поэтому наличие у ребенка синдрома DYRK1A на значит, что у него обязательно 
появятся эти проблемы.  

◼ Мышечный тонус Низкий мышечный тонус (гипотонус) у детей, как правило, 
проявляется сразу после рождения и может сохраняться в течение всего детства. 
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Гипотонус может затруднять процесс кормления и приводить к задержке моторного 
развития. Научиться ходить могут почти все дети с синдромом DYRK1A. Но, несмотря 
на то, что его не относят к числу прогрессирующих патологий, некоторые дети по 
мере взросления могут утратить приобретенные ранее моторные навыки. Почти у 
половины пациентов с синдромом DYRK1A был обнаружен гипотонус, у 35-62% 
выявлен гипертонус — непроизвольный спазм мышц (подробнее выше в разделе 
«Умение двигаться и ходить»). 

◼ Трудности при кормлении Трудности при кормлении новорожденных — 
распространенное явление при данном синдроме. В некоторых случаях для 
кормления может временно потребоваться назогастральный зонд (трубка, которая 
проходит в желудок через нос и пищевод) или гастростомическая трубка (проходит в 
желудок через искусственное отверстие в передней брюшной стенке). Иногда  
трудности при кормлении могут сохраняться (подробнее выше в разделе 
«Кормление»). 
 

 У сына серьезные сенсорные нарушения. Из-за оральной гиперчувствительности 

у нас были трудности с кормлением. В год и три месяца сыну установили 
гастростомическую трубку «Мик-Кей» (Mic-Key). Спустя две недели он полностью 
отказался есть ртом и с тех пор не питается обычным способом. Почему-то 
примерно в год и четыре месяца у него начались серьезные приступы рвоты. Но 

когда мы стали делать из обычной еды пюре, приступов рвоты со временем стало 
меньше.  — 1 год, 9 месяцев 

 Тяжелые срыгивания мы лечили специальной диетой и двумя лекарствами.  
— 2,5 года 

◼ Глаза и зрение У пациентов с синдромом DYRK1A встречаются различные 

заболевания глаз и проблемы со зрением. Из 145 участников исследования Méjécase 
2021 года офтальмологические патологии (нарушения зрения или зрительного 
восприятия) имели 90 пациентов (62% от общего числа) с синдромом DYRK1A, хотя о 
наличии каких-либо зрительных отклонений у других 28 пациентов неизвестно. 
Почти у половины пациентов при этом присутствовало сразу несколько нарушений. 

Самым распространенным нарушением оказалось нарушения фокусировки 
(рефракции) глаза, которое имели 30 из 90 пациентов. Рефракция включает 
близорукость (миопия), дальнозоркость (гиперметропия) или размытость зрения 
(астигматизм). У 19 пациентов было обнаружено косоглазие (страбизм). 18 
пациентов имели патологию зрительного нерва, в их числе — недоразвитие 
(гипоплазия) зрительного нерва (у 12 пациентов). Значительных различий в 
особенностях зрительного восприятия у пациентов с изменением в гене DYRK1A и у 
пациентов с крупными делециями в результате исследования выявлено не было.  

◼ Эпилептические приступы Эпилептические приступы возникают у многих 

детей с синдромом DYRK1A. Даже в случае их редкого или эпизодического 
проявления в дальнейшем могут потребоваться обследования — например, 
электроэнцефалограмма (ЭЭГ) или МРТ головного мозга. В медицинской литературе 
есть небольшие расхождения данных о количестве людей с данным синдромом, 
имеющим также диагноз «эпилепсия». Эти расхождения, вероятно, обусловлены 
небольшой выборкой пациентов для участия в исследованиях и/или неполнотой 
имеющейся у исследователей информации. Так, из обзора медицинской литературы 
(Fenster 2022) следует, что эпилептические приступы имела половина пациентов с 



11 

 

синдромом DYRK1A (45 из 90 человек). В более подробном исследовании с участием 
24 человек с данным синдромом судорожная готовность была обнаружена у 14 из 
них (около 60 %). Наиболее распространенными типами судорожных приступов были 
большой эпилептический припадок (потеря сознания, сопровождающаяся 
подергиванием конечностей) и атонический приступ (потеря или снижение 
мышечного тонуса, приводящее к падению при стоянии). Другими часто 
наблюдаемыми типами судорожных приступов были тонический эпилептический 
припадок (резкое напряжение мышц, которое может привести к падению) и малый 

эпилептический припадок (отсутствующий взгляд, человек не реагирует на 
происходящее вокруг него или не осознает этого). При исследовании препаратов, 
подтвердилось, что Леветирацетам является лучшим противоэпилептическим 
средством. Фебрильные судороги (судороги, возникающие на фоне высокой 
температуры) также были зарегистрированы у 16 из 24 человек (Fenster 2022). В 
целом, 21 из 24 участников имели судороги, что аналогично результатам другого 
исследования (Courraud 2021). 

◼ Сердце Подробное исследование 24 человек с синдромом DYRK1A (Fenster 

2022) выявило у 8 пациентов такие заболевания сердца, как отверстие между 
верхними камерами сердца (дефект межпредсердной перегородки у четверых 

пациентов) и сужение клапана между сердцем и легочной артерией (стеноз легочной 
артерии у остальных пациентов). Некоторые пациенты имели более одной аномалии 
развития сердца, к примеру, у одного ребенка был дефект межпредсердной 
перегородки, стеноз легочной артерии и сужение аорты (коарктация). В более 
масштабном, но менее подробном исследовании 60 человек с синдромом DYRK1A 
(Fenster 2022), аномалии развития сердца были выявлены у каждого пятого 
участника (20%). В другом исследовании (Morison 2022) отмечается, что заболевание 
сердца, включающее дефект межпредсердной перегородки и дефект 
межжелудочковой перегородки, имели 9 из 38 носителей DRYK1A (примерно каждый 

четвертый или 25%). При подозрении наличия у ребенка заболеваний сердца, их 
можно продиагностировать с помощью таких методов, как электрокардиограмма 
(запись электрической активности сердца), эхокардиограмма (ультразвуковое 
исследование сердца) или рентген грудной клетки. 
 

 Наша дочь родилась со стенозом легочной артерии. Она перенесла операцию по 

расширению артерии, и теперь кровь в камерах сердца циркулирует нормально. 
Сейчас ее раз в год осматривают специалисты.  — 2,5 года 

◼ Почки, мочевыводящие пути и половые органы С целью изучения 

аномалий развития почек, мочевыводящих путей и половых органов, было проведено 
обследование 19 человек (среди них 11 мужского пола) с синдромом DYRK1A 
(Blackburn 2019). У двух человек (одного мальчика и одной девочки) отсутствовала 
левая почка, а у двух других наблюдались аномалии развития этого органа (на УЗИ у 
мальчика были выявлены очаги повышенной эхогенности, тип аномалии у девочки не 
уточняется). У мальчика с очагом повышенной эхогенности в почках также была 
обнаружена гипоспадия (нарушение положения наружного отверстия 
мочевыводящих путей). Другой мальчик имел гипоспадию в сочетании с крайне 
маленьким размером полового члена и его деформацией (головка  члена загнута). В 

другом исследовании (Courraud 2021) сообщалось, что из 17 мальчиков у одного была 
гипоспадия, а у другого — крайне маленький размер полового члена. В общей 
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сложности обоих исследований выявлено, что 6 из 28 мальчиков имели неопущение 
одного или обоих яичек в мошонку. У другого мальчика были диагностированы 
аномалии развития половых органов (Blackburn 2019), однако детальное описание не 
представлено. По результатам обоих исследований, из 53 человек (среди них 28 
мужского пола) 5 мальчиков и одна девочка имели паховые грыжи (патология, при 
которой органы брюшной полости, к примеру, часть кишечника, выступают через 
слабые ткани нижней части брюшной стенки, образуя видимое уплотнение). 
Неопущение яичек, гипоспадия, искривление полового члена и паховая грыжа могут 

быть исправлены хирургическим вмешательством (вполне успешно). 

◼ Рецидивирующая инфекция В исследовании Morison 2022 года сообщается 

о случаях ушной инфекции у 20 из 38 человек, а в другом исследовании 19 людей с 
синдромом DYRK1A (Blackburn 2019) отмечается два случая частых инфекций 
мочевыводящих путей у девочки и взрослого мужчины. В другом исследовании (Ji 
2015) отмечалось, что у 6 из 14 человек наблюдалась повышенная чувствительность 
к инфекциям, вызванным нетрадиционными патогенами. 

◼ Гормоны О проблемах с эндокринной системой (недостаток гормона роста, 

гипотиреоз, преждевременное половое созревание) сообщили семьи из группы 

Unique, и исследование показало, что у 4 из 14 человек с синдромом DYRK1A 
наблюдались эндокринные заболевания (Ji 2015), которые включали недостаток 
гормона роста у одного мальчика и одной девочки, гипотиреоз у одной девочки, и 
преждевременное увеличение молочных желез у 7-летней девочки. В медицинских 
исследованиях нет записей о неожиданных изменениях гормонального фона, однако, 
это может быть связано с неполнотой информации. 

◼ Мозг У некоторых людей с синдромом DYRK1A при помощи магнитно -

резонансной томографии (МРТ) и/или компьютерной томографии (КТ) были 
выявлены одна или несколько аномалий развития головного мозга: избыточное 
скопление спинномозговой жидкости (увеличение желудочков), гипоплазия 

мозолистого тела и атрофия мозжечка. 
 

Рекомендации по обследованию 

При постановке диагноза: 

◼ Электроэнцефалограмма (ЭЭГ) для измерения электрической активности головного 

мозга при подозрении на эпилептические припадки 

◼ Магнитно-резонансная томография (МРТ) головного мозга 

◼ Диагностика зрения у офтальмолога 

◼ Консультация диетолога при возникновении проблем с кормлением 

◼ Ультразвуковое исследование (УЗИ) сердца и почек, чтобы исключить возможность 

структурных аномалий 

После постановки диагноза 

◼ Постоянное наблюдение у детского дефектолога 

◼ Работа над речью и языком со специалистом при необходимости 

◼ Физическая реабилитация и эрготерапия при необходимости 

◼ Могут быть рекомендованы регулярные проверки зрения 
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Проводятся ли исследования новых методов лечения синдрома 
DYRK1A?  
Генетическое изменение, вызывающее синдром DYRK1A, влияет на формирование 

головного мозга и других частей тела еще до рождения. Поэтому полное излечение 
маловероятно даже в будущем, так как мозг успеет сформироваться к моменту 
постановки диагноза. Тем не менее сейчас проводятся исследования, направленные 
на совершенствование лечения различных проявлений синдрома DYRK1A, например, 

аутизма. 
Хотя синдром встречается довольно редко, ген DYRK1A вызывает большой интерес 
у ученых из-за своей ключевой роли в процессах работы головного мозга и старения 
(Arbones, 2019). Он также является одним из тех генов, которые удваиваются при 

синдроме Дауна. 
Именно в DYRK1A содержатся инструкции для клеток по синтезу белка, который также 
назван DYRK1A. Белок DYRK1A отвечает за различные процессы, происходящие в 
клетках тела: принимает непосредственное участие в развитии мозга, а также, 
вероятно, значительно влияет на его функционирование, когда мозг уже 
сформирован. 
При синдроме DYRK1A характерен пониженный уровень одноименного белка, однако 
его переизбыток (противоположная синдрому ситуация) наблюдается при болезнях 

Альцгеймера и Паркинсона, а также деменции. По этой причине исследователи 
внимательно изучают белок DYRK1A и другие белки, с которыми он взаимодействует 
для выполнения своих функций. Одно из направлений исследования нацелено на 
поиск лекарств, которые смогут изменять уровень этого белка. На данный момент 
уже удалось выявить ингибиторы белка, которые снижают его уровень. Однако 
активаторы белка, пока не выявлены. Их выявление позволит повышать уровень 
белка, что, вероятно, будет приносит некоторые положительные результаты при 
лечении людей с синдромом DYRK1A. 
 

 «Люди постоянно отмечают его сердитое выражение лица. Возможно, это из -за 

немного необычной внешности. В отличие от всех остальных, мы-то знаем, что это 
совсем не так. Он очень дружелюбный, добрый маленький человечек, и мы 
счастливы каждый день узнавать о нем все больше. Несмотря на проблемы, которых, 
очевидно, не счесть, с ним во многом очень легко. Сын может занимать себя сам 
часами и всегда рад поиграть со своими любимыми игрушками. Он уже все понимает 

и любит "разговаривать" с нами. У него очень сильный характер, за что мы любим 
его еще больше!»  — 1 год и 9 месяцев 

 «Раньше мы никогда не занимались благотворительностью, а теперь часто 

принимаем участие в подобных акциях и мероприятиях от организаций, которые 
помогли нам и нашей дочери. Она познакомила нас с целым миром новых людей, 
которых раньше мы бы не встретили. Она кардинально поменяла нашу жизнь в 
лучшую сторону. Мы о таком и мечтать не могли»  — 2,5 года 
 Растить ребенка, который нуждается в особом уходе из-за аутизма и генетического 

отклонения, — самый тернистый, благородный, изматывающий и удивительный путь, 
который только можно выбрать. Я не перестаю восхищаться стойкостью нашей 
дочки, тем, как она смело встречает любые трудности. Она чудесный, добрый, 
радостный ребенок, которому нужно всего лишь немного терпения и понимания, 
любви и заботы, чтобы она могла почувствовать себя счастливой и защищенной. 
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Наша жизнь просто перевернулась с ног на голову, но я смогла посмотреть на нее 
под совершенно новым углом. Дочь научила нас терпению, состраданию, 
всепоглощающей любви!  — 11 лет. 
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