
Семьи говорят 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Информация и поддержка  
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  
В Facebook есть группа, посвящённая мутации гена SOX11 
 

Создание этой брошюры стало  

Возможным благодаря вкладу  

благотворительного фонда 

Сэра Стюарта Хелли 
 

Группа поддержки семей с редкими хромосомными отклонениями  
Номер в реестре благотворительных организаций: 1110661  
Номер в реестре компаний Англии и Уэльса: 5460413 

 

 
 
 
 
 

Синдром SOX11 и 
Синдром делеции 2p25.2 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

rarechromo.org 

Что такое синдром делеции 2p25.2 и как он связан с 
синдромом SOX11? 

Широко известной причиной нарушений развития 
нервной системы является делеция (потеря) 
хромосомных сегментов. Это может привести к потере 
множества различных соседствующих друг с другом 
генов (инструкций). Ген SOX11 находится в хромосоме 
2p25.2. Делеции, затрагивающие эту область 2 
хромосомы, вызывают нарушение развития нервной 
системы с признаками синдрома SOX11. В целом, 
клинические проявления у людей с делецией 2p25.2 
сходны с таковыми у людей с патогенными вариантами в 
гене SOX11; однако клинические проявления у некоторых 
людей с делецией тяжелее из-за потери генов, которые 
находятся рядом с геном SOX11. 
 

Что такое синдром Коффина-Сириса (СКС)? 
СКС — это редкое заболевание с определенными 
внешними признаками, при котором наблюдаются 
проблемы в обучении. Диагностика СКС основана на 
характерных особенностях лица и других признаках, 
таких как маленькие ногти на мизинцах рук и ног. СКС 
может возникнуть в результате изменений в нескольких 
разных генах. Многие дети с патогенными вариантами в 
гене SOX11 имеют особенности, характерные для СКС. У 
этих детей может быть диагностировано или описано 
наличие СКС на основании патогенных вариантов гена 
SOX11. У детей без признаков СКС может быть 
диагностирован синдром SOX11.  
 

Почему это произошло? 

Причина появления изменений в гене SOX11 или 
делеции 2p25.2 неизвестна. Ничего из того, что вы 
сделали или не сделали, не смогло на это повлиять.  
 

Может ли это повториться? 

При условии, что ни один из родителей не несёт таких же 
генетических изменений, что и их ребенок, вероятность 
рождения другого ребенка с подобными генетическими 
изменениями крайне мала (<1%). Причиной такого 
остаточного риска является так называемый «гонадный 
мозаицизм». Этот термин обозначает очень редкие 
случаи, когда генетические изменения/мутации 
находятся в сперматозоидах или яйцеклетках, но не в 
других клетках организма. Это означает, что это 
генетическое изменение не может быть обнаружено в 
образце крови или слюны. За консультацией в вашем 
конкретном случае необходимо обратиться к 
клиническому генетику.  
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 Ей сейчас 2 года и 11 месяцев. Она уравновешенная и 
очень общительная девочка. У нее хорошее воображение, 
она обожает играть. Пусть и с небольшой задержкой, но ее 
речь значительно улучшается. Сейчас она уже может 
сообщать о своих потребностях. Она посещает логопеда, 
который исследует её непрерывное слюноотделение, 
причина которого, возможно, в контроле над мышцами. 
Также она ходит в детский сад. Её баллы по EYFS (базовый 
этап обучения для детей до 5 лет в Великобритании*) 
находятся в пределах стандартного диапазона. Освоение 
горшка еще в процессе: периодические «аварии» происходят 
в среднем раз в день. Тем не менее, её способность 
развлекаться пением и танцами, наряду с её любовь. К 
переодеваниям, приносит постоянную радость.  

mailto:info@rarechromo.org
http://www.rarechromo.org/


Что такое синдром SOX11? 
Синдром SOX11 был обнаружен недавно. Клинические 
генетики относят его к нарушениям нервно-психического 
развития. Синдром SOX11 возникает, когда одна из двух 
копий гена SOX11 в организме не функционирует должным 
образом. В генах заложены инструкции о том, как 
организмам функционировать и развиваться. Гены состоят 
из ДНК и упакованы в нитевидные структуры, называемые 
хромосомами, которые находятся в каждой клетке нашего 
тела. Ген SOX11 расположен в хромосоме 2; предполагается, 
что в нем находится важная информация для развития 
головного мозга. Именно поэтому изменения в гене SOX11 в 
основном связаны с нарушением нервно-психического 
развития. Эти изменения могут быть либо ошибками 
написания в генетическом коде SOX11 (мутациями), 
которые останавливают работу гена, либо потерей одной из 
копий гена SOX11(делецией). 
 

У скольких людей есть синдром SOX11? 
Синдром SOX11 встречается очень редко. На сегодняшний 
день известно об около 20 детях с мутациями и 7 человек с 
делециями гена SOX11. Тем не менее, по мере расширения 
использования технологий генетической диагностики 
«следующего поколения» мы обнаружим больше людей с 
данным заболеванием. Это поможет нам дать семьям еще 
больше полезной информации. 
 

Медицинские аспекты 
 

◼ Судороги и эпилепсия 
У некоторых детей с синдромом SOX11 случались судороги, 
в том числе генерализованные припадки и абсансы. Они 
поддавались обычной терапии, применяемой при 
эпилепсии. 
 

◼ Скелет 
У некоторых детей с синдромом SOX11 наблюдался 
сколиоз (боковое искривление позвоночника). Как 
правило, он не был ярко выражен и не требовал 
лечения. У большинства детей с синдромом SOX11 
мизинцы на руках деформированы, а ногти на них очень 
маленькие. Это никак не влияет на функционирование 
рук. 
 

 

 
 

◼ Глаза и зрение 

У некоторых детей с синдромом SOX11 наблюдались: 
близорукость или дальнозоркость; косоглазие; один глаз 
может быть меньше другого (микрофтальм); окуло-
моторная апраксия (дети с трудом двигают глазами в 
желаемом направлении и вместо этого поворачивают 
голову). У небольшого числа детей с синдромом SOX11 
наблюдалась колобома радужки («насечка» на радужной 
оболочке глаза, т.н. «радужная оболочка в виде замочной 
скважины»).  

◼ Трудности при кормлении 
Многие новорожденные с SOX11 испытывали трудности с 
кормлением, требующие временного кормления через 
назогастральный зонд. Ни одному ребенку не требовалось 
длительное кормление через назогастральный зонд. 
Многие дети нуждаются в пюрированной пище и 
испытавают трудности с комковатой и твердой едой. 

◼ Головной мозг 
У одного из детей с синдромом SOX11 была немного 
уменьшена часть мозга, называемая мозжечком. У другого 
ребенка с синдромом SOX11 было незначительное 
уменьшение размера пучка проводящих волокон, 
соединяющих две половины головного мозга (мозолистого 
тела). Изменения мозга, заметные на снимках, могут быть 
вызваны SOX11; однако у нас недостаточно информации, 
чтобы быть уверенными в том, какие именно варианты 
изменений мозга могут произойти при синдроме SOX11. 
 

Развитие 
◼ Физическое развитие  Дети с синдромом 

SOX11 обычно имеют средний вес при рождении. 
Рост в детстве тоже находится в пределах среднего 
диапазона показателей. Окружность головы 
уменьшена, но не настолько, чтобы это было 
заметно стороннему наблюдателю. 
◼ Способность сидеть, двигаться и ходить 
У всех детей наблюдалась некоторая задержка 
развития двигательных навыков. Большинство детей 
ходило самостоятельно в 2-3 года, и рано или 
поздно, все дети начинали ходить самостоятельно. 

◼ Речь  У всех детей, кроме одного, была 

задержка речевого развития (первые слова были 
произнесены в возрасте от 1,5 до 3 лет). Один 
ребёнок в 12 лет по-прежнему не разговаривал. 
Сообщалось, что рецептивный язык (способность 
понимать речь) был развит лучше, чем 
выразительный (вербальный и невербальный) язык. 
◼ Обучение  Всем детям школьного возраста, о 

которых нам известно, требуется какая-либо 
помощь в обучении. 
◼ Поведение  Некоторым детям с синдромом 

SOX11 был диагностирован аутизм. У детей с 
синдромом SOX11 нет характерных изменений в 
поведении. 
 

Рекомендации по медицинскому 
сопровождению 
◼ Контроль питания при необходимости 
(например, кормление через назогастральный зонд 
в младенчестве). 

◼ Электроэнцефалограмма (ЭЭГ) для измерения 
электрической активности мозга при подозрениях на 
судороги. 

◼ Проверка зрения. 

◼ МРТ головного мозга (например, в случае, если у 
ребёнка наблюдаются судороги или слабость 
конечностей). 

◼ Наблюдение у детского дефектолога. 

◼ При необходимости – физическая терапия 
(лечебная физкультура) и работа с логопедом. 

◼ Посещение клинического генетика 
(интерпретация результатов генетических анализов, 
рекомендации по поводу будущих беременностей, 
и т.д. 

Наиболее частые проявления 

У всех людей с синдромом SOX11 наблюдалась 
задержка в развитии и / или трудности в 
обучении. Другие проявления включают в себя: 

◼ Маленький размер головы 

◼ Выраженная задержка развития речи 

◼ Трудности с кормлением в младенчестве 

◼ Судороги 

◼ Искривление мизинца вовнутрь 

◼ Проблемы со зрением (в том числе косоглазие, 
маленький размер глаз) 

◼ Медленное физическое развитие; рост и 
вес ниже среднего 

◼ Аутистическое поведение 

Ни одна из этих особенностей не является 
специфичной исключительно для синдрома 
SOX11. Диагноз необходимо ставить с помощью 
специального генетического теста. 


