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РЕЗЮМЕ

Количество нозологических единиц наследственной патологии составляет, по данным Online Mendelian 
Inheritance in Man, около 16  000  синдромов (и соответствующих им генов). Перед началом проведения 
уточняющей диагностики необходимо убедиться, что  заболевание является генетически обусловленным, 
учитывая такие признаки, как семейный и врождённый характер патологии, прогредиентное хроническое 
течение, множественность патологических изменений органов и систем, резистентность к известным методам 
терапии. Для эффективной диагностики необходимо провести оценку малых и больших аномалий развития, 
а также применить синдромальный подход. Синдромальный подход заключается в использовании для диа-
гностики функциональных и анатомических синдромов, которые характерны для определённых наследствен-
ных заболеваний. Это позволяет сузить круг нозологий до применения лабораторных и инструментальных 
методов исследований и наиболее точно сформулировать предварительный диагноз для ДНК-диагностики.
Диагностика наследственной патологии является достаточно сложной проблемой ввиду того, что коли-
чество нозологических форм велико, а окончательный диагноз определяется с помощью дорогостоящей 
ДНК-диагностики. В связи с этим особую важность приобретает использование синдромального подхода 
в клинической диагностике. 
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ABSTRACT

The number of nosologic units of hereditary pathology is, according to Online Mendelian Inheritance in Man, about 
16,000  syndromes (and their corresponding genes). Before starting diagnostics, it is necessary to make sure 
that the disease is genetically determined, using such signs as the familial and congenital nature of the pathology, 
progressive chronic course, multiplicity of pathological changes in organs and systems, resistance to known meth-
ods of therapy. For effective diagnosis, it is necessary to use the assessment of minor and major developmental 
anomalies, as well as a syndromic approach. The syndromic approach is used to diagnose functional and anatomical 
syndromes that accompany hereditary diseases. This allows you to narrow the range of diseases to the use of labora-
tory and instrumental research methods, and most accurately formulate a preliminary diagnosis for DNA diagnostics.
Diagnosis of hereditary pathology is a rather complex problem because the number of nosologic forms is large, 
and the final diagnosis is determined using expensive DNA diagnostics. In this regard, the possibility of using a syn-
dromic approach in clinical diagnosis comes to the fore.
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Диагностика наследственной патологии яв-
ляется одной из самых сложных и трудоёмких 
в  медицине. Это связано с большим количе-
ством нозологических форм наследственной па-
тологии, а  также с редкостью её распростране-
ния. Так,  Online Mendelian Inheritance in  Man 
(OMIM), содержит информацию о 16 000 генов 
и связанных с этим наследственных синдромах, 
при этом частота наследственной патологии в че-
ловеческой популяции составляет от 1 до 5 % [1]. 
Однако это обстоятельство не является препят-
ствием для успешной диагностики наследствен-
ных заболеваний. 

Клинические проявления генетической па-
тологии могут варьировать от ярко выраженных 
до бессимптомных, которые пациент на протя-
жении всей жизни будет считать нормой. Кли-
нический подход к диагностике наследствен-
ных заболеваний включает выявление больших 
(БАР) и малых (МАР) аномалий развития, а так-
же основных синдромов (синдромальный под-
ход) [2, 3].

Синдромом в медицине принято называть ком-
плекс симптомов, объединённых общим патоге-
нетическим механизмом, однако причина (этио-
логия) может быть различной. Как пример мож-
но привести синдром гипертермии. Гипертермия 
характеризуется общими клиническими проявле-
ниями (повышение температуры, озноб или жар, 
головная боль, нарушение самочувствия). В осно-
ве могут лежать разные причины: от инфекцион-
ного агента и токсического воздействия до пси-
хологических факторов. Однако общий патогенез 
гипертермии состоит в стереотипных нарушени-
ях системы терморегуляции [4].

Выделение синдромов при диагностике любой 
патологии является одной из важнейших врачеб-
ных задач и помогает проанализировать общую 
картину заболевания. Часто при диагностике со-
матической патологии бывает достаточно толь-
ко выделить симптомы и на их основании поста-
вить диагноз. В генетике без выделения синдро-
мов заболевания практически невозможно по-
ставить предварительный диагноз, так как коли-
чество форм наследственной патологии велико, 
и  только путём выявления синдромов можно 
определить конкретную патологию [4–6]. Диагноз 
как бы «конструируется» из выделенных при диа-
гностике синдромов.

Надо отметить, что в генетике имеется особое 
отношение к синдромам. Большинство наслед-
ственных болезней называются именно синдро-
мами (синдром Дауна, синдром Элерса  –  Дан-
ло). Это связано с тем, что при открытии данных 
заболеваний они были восприняты как клиниче-
ское проявление единого патогенетического про-
цесса и в авторском описании получили имя сво-
его первооткрывателя. Каждый такой «авторский 
синдром» хорошо клинически охарактеризован. 

В современном понимании такие синдромы счи-
таются самостоятельными заболеваниями, которые 
можно разделить на отдельные синдромы. Выде-
ление этих синдромов и называется синдромаль-
ной диагностикой [2, 4, 5].

При первичном обследовании пациента вра-
чу необходимо убедиться в наследственном про-
исхождении заболевания, основываясь на знании 
особенностей наследственной патологии [5]:

•  семейный характер заболевания;
•  хроническое, прогредиентное, рецидивиру-

ющее течение заболевания;
•  множественные патологические изменения 

органов и систем как проявление плейотропного 
(множестенного) действия гена;

•  врождённый характер заболевания (одна-
ко не надо забывать, что наследственная патоло-
гия может проявиться в любой момент онтогене-
за, и это можно ошибочно связать с воздействи-
ем ненаследственных факторов);

•  «резистентность» к наиболее распространён-
ным методам терапии;

•  специфические симптомы наследственных 
болезней (МАР и БАР).

Выделение больших и малых аномалий разви-
тия является неотъемлемой частью клинического 
подхода в диагностике [7]. По характеру аномалий 
развития можно предположить не только наслед-
ственный характер заболевания, но также очер-
тить круг нозологических единиц, при которых 
они встречаются. Так, выделяют целые группы 
наследственных болезней, при которых есть на-
рушения развития отдельных частей тела (малые 
и большие аномалии развития): носа, глаз, конеч-
ностей и т. д. [3] 

Термины «большие аномалии развития» (БАР) 
и «малые аномалии развития» (МАР) имеют в об-
щей медицинской практике другие названия. 
Так, БАР называют пороками развития. Они име-
ют отдельную классификацию и механизмы фор-
мирования. Могут встречаться при моногенных, 
хромосомных, геномных, мультифакториальных 
и других заболеваниях. МАР имеют второе устарев-
шее сегодня название – стигмы дизэмбриогенеза. 
Они связаны с нарушением эмбрионального раз-
вития и указывают на систему или орган, в кото-
ром произошли отклонения в развитии в процес-
се эмбриогенеза. Это позволяет определить лока-
лизацию преимущественного нарушения развития 
и перейти к синдромальной диагностике [6]. В та-
блице 1 представлены малые аномалии развития.

После того, как врач убедился в наследственном 
происхождении патологии и даже определил преи-
мущественное нарушение в развитии, можно при-
ступать непосредственно к выделению синдромов.

Синдромы, которые чаще всего выделяют 
в генетике, можно сгруппировать по системному 
(или органному) принципу. Примеры таких син-
дромов приведены в таблице 2.
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МАЛЫЕ АНОМАЛИИ РАЗВИТИЯ, ВСТРЕЧАЮЩИЕСЯ ПРИ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТОЛОГИИ [2]

Расположение МАР Название МАР (стигмы дизэмбриогенеза)

Особенности  
телосложения и роста

Аномально высокий (низкий) рост; асимметрия тела, брахи- и долихоморфия, диспропорцио-
нальное телосложение, макросомия

Стигмы лица  
и мозгового черепа

Череп:  брахицефалия, долихоцефалия, гидроцефалия, макроцефалия, микроцефалия и др.
Лицо:  плоское, овальное, длинное, асимметричное, старческое, гротескное и др.
Лоб:  выступающий, высокий, покатый, широкий, узкий, скошенный и др.
Ушные раковины:  большие или маленькие, деформированные, гипопластичные, выступа-
ющие, низко или высоко расположенные, ротированные кзади; с недоразвитием хрящей; с 
аномалиями завитка, противозавитка, козелка; с приросшими мочками, аномалиями разме-
ров мочки, насечками на мочках, преаурикулярными выростами и др.
Область глаз, век, бровей:  гипер- и гипотелоризм; монголоидная или антимонголоидная на-
правленность глазных щелей; экзофтальм, энофтальм, микрофтальм, макрофтальм; эпикант; 
голубые склеры; гетерохромия радужных оболочек, колобома, дефект радужки и др.
Нос:  маленький (большой), короткий (длинный), широкий (узкий), седловидный, плоский, 
вздёрнутый, грушевидный; с раздвоенным кончиком, вывернутыми ноздрями, гипоплазией 
крыльев и др.
Губы, полость рта, зубы, язык, нёбо:  микро- и макростомия; рот открытый, впалый; губы 
тонкие (толстые); губа отвислая, вывернутая, полная, приподнятая, изогнутая, вздёрнутая; 
нёбо узкое, широкое, высокое, арковидное, короткое; олиго- и гиподентия, преждевремен-
ное прорезывание зубов, задержка в прорезывании зубов, выступающие резцы, макроден-
тия, микродентия, адентия, «рыбий зуб» (клык похож на резец), диастема, дисплазия эмали, 
макро- и микроглоссия и др.
Верхняя и нижняя челюсти:  микрогнатия, ретрогнатия, микрогения, прогнатия, открытый 
прикус, глубокий прикус, широкий альвеолярный отросток и др.

Стигмы кожи,  
её придатков  
и подкожной клетчатки

Диффузные изменения:  сухость, кожа плотная, гипер- или гипоэластичная и др.
Очаговые изменения:  участки гипоплазии (атрофии), гиперкератоз, аномальные рубцы, 
вдавления и др.
Нарушения пигментации кожи (дисхромии):  диффузное (очаговое) уменьшение (усиление) 
пигментации, пятна цвета кофе с молоком, пятна депигментированные, витилиго, лентиго 
и др.
Сосудистые изменения кожи: телеангиэктазии, гемангиомы и др.
Опухолевидные образования:  бородавки, ксантомы, нейрофибромы, подкожные узелки 
и др.
Волосы:  тонкие, грубые, ломкие, курчавые, гипер- и гипотрихоз, алопеция (тотальная, 
очаговая), высокая или низкая линия роста волос на лбу, низкая линия роста волос на шее, 
очаговая (полиоз) или тотальная депигментация волос и др.
Ногти:  тонкие, гипопластичные, выпуклые, бороздчатые, утолщённые, вросшие и др.

Стигмы шеи,  
плечевого пояса,  
грудной клетки,  
позвоночника

Шея:  длинная (короткая), с широким основанием, шейный птеригиум, кривошея спастиче-
ская и др.
Плечи:  узкие, покатые и др.
Грудная клетка:  узкая (широкая), короткая (длинная), бочкообразная, щитовидная, воронко-
образная, килевидная, аксифоидия или микроксифоидия (отсутствие или маленький мече-
видный отросток), асимметрия грудной клетки.
Ребра:  короткие, аномалии числа, формы и др.
Молочные железы:  гипертелоризм сосков, ателия, множественные соски (полителия), до-
бавочные соски (рудиментарные).

Стигмы конечностей
Долихостеномелия, брахи- и долихомелия, фокомелия, симптом трезубца (II, III, IV пальцы 
имеют одинаковую длину), сандалевидная щель между I и II пальцами стопы, брахидактилия, 
арахнодактилия и др.
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Т А Б Л И Ц А   2

ГРУППЫ СИНДРОМОВ, ВСТРЕЧАЮЩИХСЯ ПРИ НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПАТОЛОГИИ

Нарушения в соответствии 
с органным и системным 

принципом
Примеры системных синдромов Примеры заболеваний

Неврологические

Синдром нарушения речи 
X-сцепленная адренолейкодистрофия 
на поздних этапах развития

Мышечная гипотония 
Синдром Дауна, спинально-мышечная 
атрофия, миодистрофия Дюшенна

Судорожный синдром Болезнь Тея – Сакса

Нарушение сна Фатальная семейная бессонница

Синдром крампи Болезнь Фабри

Психиатрические

Синдром интеллектуальных нарушений Синдром Гурлера

Аустический синдром Синдром Мартина – Белл

Нарушение памяти Болезнь Альцгеймера

Задержка психического развития Синдром Каннера

Печёночные

Гепатомегалия Гликогенозы

Синдром цитолиза Тирозинемия 1-го типа

Желтуха Синдром Жильбера

Синдром холестаза Синдром Алажиля

Мезенхимально-воспалительный синдром Неалкогольная жировая болезнь печени 

Синдром печёночно-клеточной  
недостаточности 

Галактоземия

Глазные

Нарушение развитие глаз Синдром Крузона

Снижение зрения Болезнь Штаргардта

Орган слуха Нарушения слуха Синдром Ушера

Скелетные и мышечные

Синдром рабдомиолиза Болезнь Помпе

Синдром скелетной дисплазии Синдром Хантера

Синдром соединительнотканной дисплазии Синдром Марфана

Миодистрофии Миодистроия Дюшена
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Сердечно-сосудистые

Синдром артериальной гипертензии Синдром Лиддла

Синдром хронической сердечной  
недостаточности 

Наследственные кардиомиопатии

Синдром каналопатии Синдром Бругада

Синдром нарушения ритма 
Семейная фибрилляция предсердий,  
синдром Данон

Зубочелюстные

Нарушения числа зубов Синдром Рубинштейна – Тайби

Челюстно-лицевые аномалии Синдром Франческетти – Клейна

Несовершённый дентиногенез Незавершённый остеогенез

Гипоплазия и аплазия эмали 
Гиперостатическая карликовость  
Ленца – Маджевски

Синдром макродентии Синдром Аарскога – Скотта

Незавершенный амелогенез 
Наследственная остеодистрофия  
Альбрехта

Почечные

Мочевой синдром Синдром Фанкона

Нефритический синдром Синдром Альпорта

Нефротический синдром Пурпура Шенлейна – Геноха

Тубулоинтерстициальный синдром Почечный несахарный диабет

Эндокринологические

Нарушение выработки  
(уменьшение или увеличение) гормонов 

Врождённый гипотиреоз

Замедление транспортировки  
и всасывания гормонов

Аутоиммунный тиреоидит

Аномальное строение эндокринных органов Синдром Вермера

Повышается устойчивость к гормональному 
действию

Врождённая гиперплазия коры  
надпочечников

Иммунологические

Инфекционный синдром 
Тяжёлый комбинированный  
иммунодефицит

Аллергический синдром Синдром Стивенса – Джонсона

Аутоиммунный синдром Системная красная волчанка

Первичный иммунодефицит Синдром Ди Джорджи

Вторичный иммунодефицит Синдром Чедиака – Хигаси

Иммунопролиферативный синдром Болезнь Ходжкина

Т А Б Л И Ц А   2  ( п р о д о л ж е н и е )
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Как видно из таблицы 2, каждому органно-
му (или системному) нарушению соответствуют 
определённые синдромы, которые можно раз-
делить на  анатомические и функциональные. 
Большинство приведённых синдромов функци-
ональные, т. е. характеризуют нарушения физи-
ологии, и их диагностика осуществляется по из-
вестным в терапии и педиатрии показателям. Ди-
агностика соматической патологии, как прави-
ло, заканчивается после выявления комплекса 
синдромов. Однако для наследственной патоло-

гии необходимо как можно точнее определить 
дифференциально-диагностический ряд, так как 
ДНК-диагностика – достаточно дорогой метод, 
но она является золотым стандартом в диагности-
ке наследственной патологии. Поэтому для по-
становки диагноза в генетике используются до-
полнительные фенотипические характеристики, 
которые являются МАР либо БАР, а также мо-
гут расцениваться как анатомические синдромы 
[8]. Таким синдромам посвящён целый ряд ра-
бот (табл. 3). 

Т А Б Л И Ц А   3

ФЕНОТИПИЧЕСКИЕ ХАРАКТЕРИСТИКИ (АНАТОМИЧЕСКИЕ СИНДРОМЫ) ПРИ НАСЛЕДСТВЕННЫХ 
ЗАБОЛЕВАНИЯХ (НА ПРИМЕРЕ ЛИЦА И МОЗГОВОГО ЧЕРЕПА)

Фенотипическая характеристика Примеры синдромов

Мозговая часть черепа

Гидроцефалия
Анемия Фанкони
Нейрофиброматоз
Синдром Патау

Микроцефалия
Синдром Блума 
Синдром Коккейна 
Синдром Секкеля 

Макроцефалия
Ахондроплазия
Синдром Гурлер 
Склеростеоз

Краниосиностоз
Синдром Алажиля 
Синдром GAPO 
Синдром Крузона 

Плоский или выступающий затылок
Синдром Апера 
Синдром Карпентера 
Синдром Эдвардса 

Позднее закрытие родничков, широкие роднички
Синдром Дауна 
Синдром Рубинштейна – Тейби 
Синдром Цельвегера

Высокий, широкий или выпуклый лоб
Синдром Ларсена 
Синдром Маршалла – Смита 
Синдром Халлермана – Штрайффа 

Противонаправленный рост волос надо лбом
Синдром Йохансон – Близара 
Синдром Прадера – Вилли 
Синдром Опица – Каведжиа	

Очаговая аплазия кожи
Синдром Адамса Оливера 
Синдром делеции 4р 
Синдром Патау 

Лицевая часть

Плоское лицо
Дисплазия Книста
Болезнь Леруа
Синдром Смит – Магенис 

Круглое лицо
Синдром Барде – Бидля 
Синдром Прадера – Вилли 
Синдром Цельвегера 

Широкое лицо
Синдром Карпентера
Синдром Прадера – Вилли 
Церебральный гигантизм



Байкальский медицинский журнал, 2023, Том 2, № 4 Baikal Medical Journal, 2023, Vol. 2, No 4

92
Лекции для студентов, ординаторов и аспирантов 

Lectures for students, interns and postgraduates

В процессе исследования пациента врач-генетик 
получает информацию об имеющихся синдромах, по-
зволяющих сузить поиск до нескольких десятков но-

зологических форм, которые в дальнейшем анализи-
руются с помощью лабораторных и инструменталь-
ных методов и с учётом типов наследования (рис. 1).

Треугольное лицо
Синдром Рассела – Сильвера 
Синдром Тёрнера 
Синдром Тричера Коллинза 

Маскообразное лицо
Дистальный артрогрипоз типа 5
Синдром Мардена – Уокера 
Синдром Фримена – Шелдона 

Грубые черты лица
Синдром Бёрьесона – Форсмана – Лемана 
Синдром Гурлер 
Синдром Коффина – Лоури

Глазничная область

Гипотелоризм
Синдром Вильямса
Глазо-зубо-пальцевой синдром Коффина – Сирис 

Гипертелоризм
Синдром Апера 
Синдром Горлина – Гольца 
Синдром Ди Джорджи 

Короткие глазные щели
Синдром Вильямса	
Синдром Дубовица 
Синдром Опица – Каведжиа 

Антимонголоидный разрез глаз
Синдром Баллера – Герольда	
Синдром Костелло 
Синдром Марфана 

Сглаженные надбровные дуги
Синдром Карпентера 
Синдром Маршалла – Смита	
Синдром Шинцеля – Гидиона 

Массивные надбровные дуги
Синдром Лемана 
Метафизарная хондродисплазия Янсена
Фронтометафизарная дисплазия

Большие глаза, экзофтальм
Синдром Антли – Бикслера	
Синдром Ланге 
Дисплазия Книста

Припухлые веки
Синдром Вильямса 
Врождённый первичный гипотиреоз
Синдром GАРО 

Сросшиеся брови
Синдром Брахмана – де Ланге 
Синдром Варденбурга 
Синдром Горлина – Гольца 

Веерообразное расширение внутреннего края 
бровей

Синдром Варденбурга 
Синдром Вильямса 
Синдром дупликации 10q 

Птоз или блефарофимоз
Синдром дупликации 15q 
Синдром Киллиана – Тешлер – Николя 
Синдром Коффина – Сирис 

Аномалии слёзоотводящих путей
Ангидротическая эктодермальная дисплазия
Синдром Йохансон – Близара (фистула слёзоотводящих путей)
Синдром Коффина – Сирис 

Косоглазие
Синдром аглоссии-адактилии 
Синдром Баннаяна – Райли – Рувалькабы 
Синдром Вилдерванка 

Нистагм
Синдром Барде – Бидля 
Синдром Дауна 
Синдром Мовата – Уилсон 

Т А Б Л И Ц А   3  ( п р о д о л ж е н и е )
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ДА

Решение: пациент

имеет наследственную патологию

Выявление органных нарушений
и системных синдромов

(1000–2000 заболеваний)

Выявление
фенотипических
синдромов (МАР)

(100–200 заболеваний)

Лабораторные и инструментальные методы диагностики

Определение
типа наследования

(10–20 заболеваний)

Диагноз подтверждён

ДНК-диагностика
(1 заболевание)

Диагноз не подтвердился

Оценка наличия застигмованности
(МАР и БАР) и признаков,

свойственных для наследственной
патологии

(16000 нозологических форм)

НЕТ

Решение: пациент

не имеет наследственной

патологии

РИС. 1.  Алгоритм синдромальной диагностики наследственной патологии
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Сложность постановки диагноза наследствен-
ной патологии заключается, прежде всего, в боль-
шом количестве нозологических форм заболева-
ний при низкой частоте их встречаемости Точность 
предварительной диагностики позволяет снизить 
экономические затраты при проведении уточня-
ющей ДНК-диагностики. В связи с этим синдро-
мальный подход является важным инструментом 
в выявлении наследственной патологии.
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