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Хромосомные заболевания, в частности микроделеции, уже при рождении определяют состояние ребенка, а также 
прогноз болезни. Своевременно выявленные хромосомные аномалии позволяют диагностировать не только явные, 
но и скрытые нарушения в органах и их системах и вовремя скорректировать лечение ребенка уже в раннем воз-
расте. Алгоритм диагностики хромосомных аномалий у детей — важная составляющая современной педиатрической 
практики — позволяет повысить эффективность лечения хромосомной патологии.
Ключевые слова: делеция, 22q11.2, дети, синдром, хромосома, хромосомные болезни.

(Для цитирования: Намазова-Баранова Л. С., Гинтер О. В., Полунина Т. А., Давыдова И. В., Савостьянов К. В., 
Пушков А. А., Журкова Н. В., Мосьпан Т. Я. Алгоритм ранней диагностики и лечения синдрома делеции 22-й хромосо-
мы (22q11.2). Вопросы современной педиатрии. 2017; 16 (5): 392–398. doi: 10.15690/vsp.v16i5.1803) 

22q11.2 Deletion Syndrome: Algorithm for the Early 
Diagnosis and Treatment

Leyla S. Namazova-Baranova1, 2, Olga V. Ginter1, Tatyana A. Polunina1, Irina V. Davydova1, 2, Kirill V. Savostyanov1, 

Alexandr A. Pushkov1, Natalya V. Jourkova1, Tatyana Y. Mospan1

1 National Medical Research Center of Children’s Health, Moscow, Russian Federation
2 Pirogov Russian National Research Medical University, Moscow, Russian Federation

Chromosomal diseases, in particular microdeletions, determine the child's condition as well as the prognosis for a disease even at birth. 
With timely identified chromosomal abnormalities, we can diagnose not only obvious but also hidden disorders in the organs and their 
systems and timely correct the child's treatment at an early age. The algorithm for diagnosis of chromosomal abnormalities in children is 
an important component of a modern pediatric practice. It allows to increase the effectiveness of chromosomal pathology treatment.
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ВВЕДЕНИЕ 
Полиморфизм клинических проявлений при синд-

роме делеции 22q11.2 связан с «поломкой генома» 
в области q11.2 длинного плеча хромосомы 22, при 
которой происходит потеря генов, участвующих в раз-
витии нескольких систем организма в процессе эмбрио-
генеза. Так, например, отсутствие экспрессии гена ТВХ1 
ведет к нарушению формирования в эмбриогенезе 3-й 
и 4-й глоточных дуг и, следовательно, к аномалиям раз-
вития сердца и его выводящего тракта (тетрада Фалло, 
дефект межжелудочковой перегородки, прерванная 
дуга аорты), вилочковой железы (Т-клеточный имму-
нодефицит), паращитовидных желез (гипокальциемия) 
и неба (расщелина неба) [1, 2]. Другие гены (COMT, СРТ, 
PRODH и др.) могут влиять на когнитивные способности 
и психическое здоровье ребенка [1–3]. Таким обра-
зом, хромосомные делеции характеризуются широким 
фенотипическим спектром, возникающим в результате 

взаимовлияющих и усугубляющих нарушений функций 
систем и органов.

Раннее обнаружение хромосомной аномалии по -
зволяет своевременно составить правильный план 
ведения пациента, скорректировать лечение, основы-
ваясь на понимании этиологии и патогенеза данного 
заболевания и, в конечном итоге, предупредить воз-
никновение возможных осложнений [1]. Современный 
уровень молекулярной диагностики, в т. ч. молекулярно-
цитогенетическое исследование, например, с исполь-
зованием методов флуоресцентной гибридизации in 
situ (Fluorescent in Situ Hybridisation, FISH), сравни-
тельной геномной гибридизации (Comparative Genomic 
Hybridisation, CGH) либо мультиплексной лигандзави-
симой амплификации (Multiplex Ligand-dependent Probe 
Amplification, MLPA), позволяет верифицировать диаг ноз 
синдрома делеции 22q11.2 с достоверностью до 95%, 
что используют как в пре-, так и в постнатальном пери-

* Статья содержит фрагменты ранее опубликованной работы авторов (Намазова-Баранова Л. С., Гинтер О. В., Полунина Т. А., 
Давыдова И. В., Савостьянов К. В., Пушков А. А., Журкова Н. В., Мосьпан Т. Я. Синдром делеции 22q11.2: симптомы, диагностика, 
лечение. Вопросы современной педиатрии. 2016; 15 (6): 590–595. doi: 10.15690/vsp.v15i6.1656).
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оде [1–3]. Составление алгоритма ведения такой катего-
рии пациентов на основании результатов молекулярной
диагностики имеет существенное значение для медицин-
ской практики и, в частности, практики педиатра.

АЛГОРИТМ ДИАГНОСТИКИ СИНДРОМА 
ДЕЛЕЦИИ ХРОМОСОМЫ 22 В ПРЕНАТАЛЬНОМ
ПЕРИОДЕ (рис. 1) 
Диагностика синдрома делеции хромосомы 22 в пре-

натальном периоде позволяет оптимально скоордини-
ровать план лечения новорожденного, информировать
профильных специалистов о рождении ребенка с данной
патологией с целью своевременного оказания помощи
уже в условиях родильного дома и на этапах дальнейшей
госпитализации.

В пренатальном периоде с целью определения хро-
мосомной аномалии проводится оценка содержания
сывороточных маркеров в крови матери и ультразву-
ковых маркеров хромосомной аномалии, а также эхо-
кардиографическое исследование плода, позволяю-
щее диагностировать пороки развития сердца на сроке
11–14 нед гестации. Однако следует отметить, что, хотя
структурные аберрации, в т. ч. и микроделеции, при этих
методах пренатальной диагностики не выявляются, тем
не менее они позволяют сформировать группу риска
беременных по наиболее частым числовым хромосом-
ным синдромам [4, 5].

В I триместре беременности диагностированное рас-
ширенное воротниковое пространство у плода являет-
ся дополнительным маркером возможной хромосом-
ной аномалии [4, 5] и, соответственно, показанием для
детального эхокардиографического исследования плода
во II триместре беременности. Во II триместре проводится
пренатальная диагностика патологии структур сердца,
тимуса, челюстно-лицевой, мочеполовой  системы, стигм
дисэмбриогенеза [4, 5].

При обнаружении с помощью эхокардиографического
исследования конотрункальных пороков сердца реко-
мендуется пренатальная диагностика синдрома делеции 

22q11.2 у плода (биопсия ворсин хориона или амниоцен-
тез). Показанием к пренатальной диагностике данного
синдрома является также отягощенный семейный анам-
нез и наличие у родителей микроделеции хромосомы 22.
При этом риск аутосомно-доминантного наследования
делеции составляет 50% [1, 4, 5].

АЛГОРИТМ ДИАГНОСТИКИ И ЛЕЧЕНИЯ 
В ПОСТНАТАЛЬНОМ ПЕРИОДЕ (рис. 2)
Кардиальные нарушения 

В постнатальном периоде на первый план у пациен-
тов с синдромом делеции 22q11.2 выходит симптоматика
конотрункальных пороков сердца, имеющих наиболее
тяжелые клинические проявления. У новорожденных час-
тота врожденных пороков сердца составляет менее 1%,
из них около 50% — это конотрункальные пороки, при
которых страдают выводящие тракты сердца [6, 7].

Конотрункальные пороки сердца могут проявляться
следующими видами врожденной патологии сердечно-
сосудистой системы: тетрада Фалло, прерванная дуга
аорты арочного типа B (между левой сонной и левой
подключичной артерией, IAA; в 30–45% случаев диагноз
22q11.2), дефект межжелудочковой перегородки — изо-
лированный (VSD) или в сочетании с атрезией легочной
артерии (PA-VSD; 12,5%), общий артериальный ствол
(TA; 14–25%) [6–8].

Клинические признаки зависят от вида и степени
тяжести порока. В исследованиях показано, что делеция
хромосомы 22 выявлялась у 10% больных с конотрун-
кальными пороками [6]. Оксигенотерапия при глубокой
десатурации у таких детей малоэффективна, и результат
ее проведения зависит не только от степени смешивания
венозной и артериальной крови, степени резистентности
между легочным и системным кровотоком и размера
легочных артерий, но и, как правило, от наличия или
отсутствия крупных аортолегочных соединений (MAPCAs) 
[7]. Однако до настоящего времени не установлена кор-
реляция между выраженностью этих нарушений и нали-
чием у пациента синдрома делеции 22q11.2 [6–8].

Рис. 1. Алгоритм диагностики синдрома делеции хромосомы 22 в пренатальном периоде 
Fig. 1. Algorithm for the diagnosis of chromosome 22 deletion syndrome in the prenatal period

КОНОТРУНКАЛЬНЫЕ ПОРОКИ СЕРДЦА ПРИ ЭХОКАРДИОГРАФИИ

• Тетрада Фалло
• Прерванная дуга аорты арочного типа B
• Атрезия легочной артерии с дефектом межжелудочковой перегородки
• Общий артериальный ствол

НАСЛЕДСТВЕННЫЙ АНАМНЕЗ

• Наличие врожденных пороков сердца 
у родственников 1-й линии родства (мать, отец,
брат, сестра)

• Наличие 22q11DS у одного из родителей

ДОПОЛНИТЕЛЬНЫЕ КРИТЕРИИ

• Расширенное воротниковое пространство у плода
• Дополнительные эхо-признаки: 

— аплазия или гипоплазия тимуса и паращитовидных желез
— расщелина губы и неба 
— лицевые аномалии 
— аномалии глаз, носа, ушных раковин 
— поликистоз почки 
— укорочение трубчатых костей и т.д.

Цитогенетическое исследование на препаратах ворсин хориона/плаценты или на препаратах

из культуры пуповинной крови плода

Синдром делеции 22q11.2

ПРЕНАТАЛЬНЫЙ КОНСИЛИУМ
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Рис. 2. Алгоритм диагностики и лечения синдрома делеции хромосомы 22 в постнатальном периоде 
Fig. 2. Algorithm for the diagnosis and treatment of chromosome 22 deletion syndrome in the postnatal period

Тетрада 
Фалло
Прерванная 
дуга аорты 
арочного 
типа B (между 
левой сонной 
и левой под-
ключичной 
артерией)
Дефект меж-
желудочковой 
перегородки
Атрезия 
легочной 
артерии
Общий 
артериаль-
ный ствол

Гипопаратиреоз 
с/без симпто-
матической 
гипокаль-
циемии
Заболевания 
щитовидной 
железы 
с гипо- или 
гиперфункцией
Дефицит 
гормона роста
Внутриутробная 
задержка 
роста, 
невысокий рост 
(основные)

Гипоплазия 
или аплазия 
тимуса
Нарушение 
T-клеточного 
иммунитета
Аутоиммунные 
заболевания 
(ювенильный 
ревматоидный 
артрит, идио-
патическая 
тромбоцито-
пения, гемо-
литическая 
анемия, 
болезни 
щитовидной 
железы и др.)

Расщелина неба
Монголоидный 
разрез глаз, узкие 
глазные щели
Телекант
Плоская и выступа-
ющая переносица
Узкие носовые 
ходы, широкий 
кончик носа
Маленький 
приоткрытый рот 
и утонченные губы
Выступающие, 
низко посаженные 
с плохо сформиро-
ванным завитком 
уши
«Аденоидное лицо»
Иногда — 
недоразвитие 
нижней челюсти
Нейросенсорная 
тугоухость
Асимметрия лица 
при плаче

Синдром 
дефицита 
внимания 
с гиперактив-
ностью
Расстройства 
аутистического 
спектра
Генерали-
зованное 
тревожное 
расстройство
Специфическая 
фобия
Депрессия
Шизофрения

Снижение 
мышечного 
тонуса 
и отставание 
в календаре 
моторного 
развития
Задержка 
доречевого 
и речевого 
развития
Нарушения 
поведенческих 
и когнитивных 
функций

Мальротация 
кишечника
Атрезия пищевода
Атрезия ануса
Болезнь 
Гиршпрунга
Атрезия пищевода
Трахеопищеводный 
свищ
Одно- или двусто-
ронняя почечная 
агенезия
Дисплазия почки
Поликистоз почек
Гидронефроз
Гипоспадия
Крипторхизм
Паховая, пупочная 
грыжа
Диафрагмальная 
грыжа
Склерокорнеа
Микрофтальмия
Полидактилия
Косолапость
Сколиоз

ЭхоКГ
ЭКГ
МРТ с контра-
стированием 
для определе-
ния анатомии 
сосудов 
(при необхо-
димости)

Концентрация 
ионизирован-
ного кальция
Содержание 
паратиреоид-
ного гормона
Уровень 
гормонов 
щитовидной 
железы

УЗИ тимуса для исклю-
чения гипо- или апла-
зии тимуса
Развернутый анализ 
крови с дифференци-
рованным подсчетом 
лейкоцитов в абсо-
лютном значении
Иммуно глобулины 
(IgM, IgA, IgG)
Фенотипи рование 
лимфоцитов (CD3, 
CD4, CD8, CD19 или 
CD20, CD16/CD56)
Общее число Т клеток 
(CD3), наивные 
Т клетки (обычно CD4/
CD45RA), Т клетки 
памяти (обычно CD4 
или CD45RO), B клетки 
(CD19), естественные 
киллеры (CD3-CD56+ 
CD16+) в абсолютном 
значении
Оценка пролифера-
тивной активности 
лимфоцитов на фито-
гемагглютинин при 
низком числе Т клеток
Иммунный ответ 
на вакцинацию столб-
нячным анатоксином 
и/или Hib-вакциной

Назофарин-
геальная 
эндоскопия
Аудиометрия

Оценка психоре-
чевого развития
Логопедическое 
тестирование

Психологи-
ческое тестиро-
вание ребенка

УЗИ органов 
брюшной полости 
и мочевыводящей 
системы
Офтальмоло-
гическое 
обследование
Оценка 
физического 
развития
МРТ/КТ 
(по показаниям) 
и др.

Конотрун-
кальные 
пороки 
сердца

Эндокринные 
нарушения

Иммунные 
нарушения

Краниофа-
циальные 

нарушения

Психические 
нарушения

Психомоторное 
и речевое 
развитие

Нарушения 
других органов 

и систем

Диагностические критерии

Поиск и исключение возможно недиагностированных нарушений других органов и систем, 

характерных для делеции хромосомы 22

Примечание. ЭхоКГ — эхокардиография, ЭКГ — электрокардиография, УЗИ — ультразвуковое исследование, КТ/МРТ — компьютерная/
магнитно-резонансная томография.
Note. EchoCG — echocardiography, ECG — electrocardiography, U/S — ultrasound, CT/MRI — computer tomography/magnetic resonance imaging.

Подтвержденная делеция (FISH-метод)
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При тетраде Фалло с наличием делеции хромосомы 
22 дилатация легочной артерии уже внутриутробно может 
приводить к механической компрессии дыхательных 
путей и трахеобронхомаляции [7]. Основными инструмен-
тами при диагностике врожденных пороков сердца оста-
ется эхо- и электрокардиография, рентгенологическое 
исследование органов грудной клетки, магнитно-резо-
нансная томография с контрастированием для выявле-
ния аномалии сосудов [1]. При пренатальном выявлении 
синдрома делеции хромосомы 22 дети в обязательном 
порядке должны быть обследованы кардиологом [4]. 
Кардиохирургической и анестезиологической бригадами 
решается вопрос о возможности и плане оперативного 
лечения.

Тяжелым конотрункальным порокам сердца могут 
сопутствовать нарушения со стороны других систем 
и органов (эндокринные и иммунные нарушения, поро-
ки челюстно-лицевой области [1, 3, 4]), которые могут 
усугублять течение послеоперационного периода и спо-
собствовать осложнениям, независимо от правильно 
и успешно проведенной операции [1]. Например, гипо-
кальциемия может спровоцировать нарушения ритма 
сердца и электролитные нарушения, недиагностирован-
ная врожденная скрытая расщелина неба — способство-
вать аспирационному синдрому, а иммунные наруше-
ния — медленному заживлению раны.

Таким образом, ведение пациентов с синдромом 
делеции 22q11.2 при выявлении конотрункальных поро-
ков сердца должно осуществляться мультидисциплинар-
но, с участием кардиолога, эндокринолога, иммунолога, 
челюстно-лицевого хирурга, психолога, педагога. В алго-
ритм диагностики и лечения данной хромосомной анома-
лии входит обязательное проведение эхо- и электрокар-
диографии, при необходимости — магнитно-резонансной 
томографии с контрастированием для определения ана-
томии сердца и сосудов, а также рентгенологического 

исследования органов грудной клетки [1, 9]. Сроки дис-
пансерного наблюдения и лечения ребенка с синдромом 
делеции 22q11.2 кардиологом и кардиохирургом указа-
ны в табл.

Эндокринные нарушения 

Кардиологическим расстройствам при делеции хро-
мосомы 22 могут сопутствовать эндокриногенные нару-
шения, отягощающие состояние ребенка [10]. Если у 
ребенка диагностированы конотрункальные пороки 
сердца, в общем порядке следует определить содержа-
ние кальция в плазме крови, а также провести ультра-
звуковое исследование щитовидной и паращитовидной 
желез [1, 9].

При наличии у ребенка симптомов гипопаратирео-
идизма следует выполнить молекулярно-генетическое 
исследование на наличие делеции хромосомы 22, 
поскольку эта хромосомная аномалия является наиболее 
частой причиной данной патологии в детском возрас-
те. Диагноз гипопаратиреоза может быть упущен при 
наличии тяжелых врожденных конотрункальных пороков 
сердца. Однако при недиагностированной гипокальци-
емии в первые месяцы жизни ребенка с замедлением 
роста и уменьшением потребности в кальции симптомы 
гипопаратиреоза нередко нивелируются, но при этом они 
оказывают скрытое влияние на развитие организма, что 
явно может обнаружиться уже в подростковом возрас-
те, в период полового созревания [1]. При проведении 
компьютерной томографии головного мозга могут встре-
чаться кальцификаты в базальных ганглиях, подтвержда-
ющие длительную гипокальциемию [10–12].

Таким образом, следует подчеркнуть, что при выяв-
лении конотрункальных пороков сердца и для преду-
преждения взаимоотягчающего влияния нарушений 
систем организма скрининг с определением содержа-
ния кальция, фосфатов крови, паратиреоидного гормо-

Специалисты / 

Основные показатели

Возраст, лет

При 

рождении

Грудной 

возраст
1–5 6–11 12–18

Кардиолог + + + +

Кардиохирург +

Эндокринолог + + + + +

Содержание кальция + + + + +

Концентрация паратиреоидного гормона + + + + +

Концентрация тиреотропного гормона + + + +

Общий анализ крови с абсолютным 
подсчетом клеток крови

+ + + + +

Иммунолог, оценка иммунного статуса + +

Челюстно-лицевой хирург + + +

Сурдолог, аудиологический скрининг + + +

Логопед + + +

Невролог/психиатр + + + +

Психолог + + +

Генетическое консультирование +

Физическое развитие + + + +

Другие специалисты + + + + +

Таблица. Программа наблюдения ребенка с синдромом делеции хромосомы 22 
Table. Follow-up program for a child with chromosome 22 deletion syndrome
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на представляется необходимой составляющей алгорит-
ма диагностики и лечения детей с синдромом делеции 
22q11.2 [1, 9].

При обнаружении снижения темпов роста ребенка 
для исключения гипофизарной недостаточности реко-
мендовано определение уровня гормона роста [1, 9]. 
Недостаточность гипофиза наблюдается у части пациен-
тов с синдромом делеции 22q11.2, особенно при сопут-
ствующих лицевых аномалиях [1, 9].

Как уже упоминалось, важная роль в патогенезе 
нарушений развития органов и систем у плода в про-
цессе эмбриогенеза отводится гену ТВХ1, который 
в т. ч. детерминирует органогенез щитовидной железы 
[1–3]. Именно поэтому при синдроме делеции хромо-
сомы 22 необходимо проведение скрининга на гипо-
тиреоз. У части пациентов вследствие аутоиммуного 
процесса может развиться гипертиреоз с повышенным 
уровнем антител к антигенам щитовидной железы 
и с риском развития болезни Грейвса или тиреоидита 
Хашимото [10–12].

В алгоритм диагностики и лечения детей с синдро-
мом делеции 22q11.2 входит определение концентрации 
тиреоидных гормонов и назначение тиреотропных пре-
паратов при гипотиреозе и антитиреоидных препаратов 
при гипертиреозе. При этом в крови может определяться 
повышенный уровень тиреотропного гормона при низком 
уровне Т4 [1, 9]. Рекомендательные периоды наблюдения 
ребенка с синдромом делеции 22q11.2 эндокринологом 
см. в табл.

Иммунологические нарушения 

Учитывая, что в 1% случаев у пациентов с полной 
делецией хромосомы 22 обнаруживается тяжелый селек-
тивный Т-клеточный иммунодефицит с очень низким или 
полным отсутствием Т клеток, диагностика иммунных 
нарушений у таких пациентов является неотъемлемой 
частью алгоритма ведения [13]. Нарушения Т-клеточного 
иммунитета при синдроме делеции 22q11.2 осложняют 
состояние ребенка, особенно на фоне тяжелых проявле-
ний врожденного порока сердца, и играют одну из опре-
деляющих ролей в восстановительном послеопераци-
онном периоде. При выполнении кардиохирургических 
вмешательств и гемотрансфузии таким детям рекомен-
довано переливание ЦМВ-серонегативной (цитомега-
ловирус, ЦМВ) и облученной крови для предотвращения 
гемотрансфузионной реакции [13–15].

При диагностированной частичной делеции хромосо-
мы 22 с незначительным снижением числа Т лимфоцитов 
детям с недостаточным иммунном ответом на вакци-
нацию столбнячным анатоксином и инактивированной 
гемофильной палочкой рекомендуется осмотр иммуноло-
гом 1 или 2 раза в год в течение первых лет жизни [1, 9].

В алгоритм диагностики и лечения больных с деле-
цией хромосомы 22 входит обязательное исследова-
ние функции тимуса [1, 9]. К основным диагностиче-
ским исследованиям при синдроме делеции 22q11.2 
 относят [1, 9]:
• ультразвуковое исследование тимуса для исключения 

гипо- или аплазии тимуса;
• развернутый анализ крови с дифференцированным 

подсчетом лейкоцитов в абсолютном значении;
• определение концентрации иммуноглобулинов (Ig) M, 

A, G;
• фенотипирование лимфоцитов (CD3+, CD4+, CD8+, 

CD19+ или CD20+, CD16+/CD56+);
• определение общего числа Т клеток (CD3+), наивных 

Т клеток (обычно CD4+/CD45RA), Т клеток памяти 

(обычно CD4+/CD45RO), B клеток (CD19+) и клеток-
естественных киллеров (CD3-CD16+ CD56+);

• определение пролиферативной активности лимфоци-
тов на фитогемагглютинин при низком числе Т клеток;

• оценка иммунного ответа на вакцинацию столбняч-
ным анатоксином и/или Hib-вакциной.
При отсутствии тяжелого иммунодефицита может 

быть проведена вакцинация против эпидемического 
паротита, кори и краснухи, если показатели иммунного 
ответа на вакцинацию столбнячным анатоксином и Hib-
вак циной находятся в пределах нормы, а CD4 > 400/мкл. 
Пациентам не показана вакцинация живыми вакцинами 
[1, 9]. Диспансерное наблюдение ребенка с синдромом 
делеции 22q11.2 врачом-иммунологом см. в табл.

Краниофациальные нарушения 

Клинические проявления синдрома делеции 22q11.2 
могут включать врожденную расщелину неба. Следует 
отметить, что в раннем возрасте скрытая расщелина 
неба часто не диагностируется в связи с отсутствием 
явного дефекта неба, преобладанием в соматическом 
состоянии ребенка тяжелых кардиальных и эндокринных 
нарушений. Зачастую врожденная скрытая расщелина 
неба проявляется нарушением речи в виде дизартрии 
и выраженной в разной степени назализации. Таких 
детей обычно направляют на консультацию к челюстно-
лицевому хирургу логопеды после неоднократно прове-
денного курса логопедического обучения при сохранении 
назализации речи.

При рождении ребенка с расщелиной неба, особен-
но при наличии конотрункальных пороков сердца, так-
же показано проведение молекулярно-генетического 
исследования на наличие делеции хромосомы 22 [1, 4]. 
Уранопластика таким детям выполняется после консили-
ума с обязательным привлечением кардиолога, эндокри-
нолога, иммунолога, как правило, в возрасте 1 года при 
отсутствии серьезных сопутствующих соматических нару-
шений. В дооперационном периоде ребенку проводится 
контроль содержания кальция и состояния иммунного 
статуса. В раннем послеоперационном периоде рекомен-
довано зондовое кормление [16–18].

У детей с врожденной расщелиной неба часто диагно-
стируют экссудативные средние отиты и сенсоневраль-
ную тугоухость [17, 18]. Таким пациентам при проведе-
нии уранопластики обычно выполняется тимпаностомия 
барабанных полостей с обязательным последующим 
динамическим наблюдением ребенка у сурдолога [1, 9].

Таким образом, алгоритм диагностики и лечения 
детей с синдромом делеции 22q11.2 предусматрива-
ет обязательный осмотр челюстно-лицевым хирургом 
для исключения врожденной расщелины неба, прове-
дение аудиограммы, динамическое наблюдение лого-
педом в пред- и послеоперационном периодах [1, 9]. 
Диспансерное наблюдение и лечение ребенка с синдро-
мом делеции 22q11.2 врачом челюстно-лицевым хирур-
гом см. в табл.

Психические расстройства 

В специальных исследованиях показано, что дети 
с синдромом делеции 22q11.2 составляют группу риска 
по развитию психиатрических заболеваний [19]. Рас-
стройства в эмоциональной и поведенческой сфере 
в раннем возрасте могут быть малозаметными, но носить 
прогрессирующий характер со стойкими и разрушитель-
ными изменениями [20]. Распространенность психиче-
ских заболеваний у пациентов с синдромом делеции хро-
мосомы 22 составляет от 60 до 93% [19, 20]. Основными 
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проявлениями нарушений со стороны психоэмоциональ-
ной сферы у пациентов с 22q11DS являются синдром 
дефицита внимания с гиперактивностью (30–46%), рас-
стройства аутистического спектра (14–50%), генерализо-
ванное тревожное расстройство (11–29%), специфиче-
ская фобия (23–61%), депрессия (6–20%), шизофрения 
(около 25%) [19, 20].

Ранняя психолого-педагогическая поддержка семьи 
ребенка с синдромом делеции 22q11.2 способствует 
своевременному созданию специальных развивающих 
условий для реализации его психического потенциала, 
препятствует присоединению к первичному дефекту вто-
ричных проявлений и отклонений, предупреждает тяже-
лые необратимые нарушения в его психоэмоциональ-
ной сфере [19, 20]. Педагогическое окружение ребенка 
следует проинформировать о возможности изменений в 
его эмоциональной и поведенческой сфере, проблемах 
в социальной коммуникации для своевременного приня-
тия необходимых мер (оздоровления окружающей соци-
альной среды, психологической поддержки, а в некото-
рых случаях — медикаментозного лечения ребенка).

В алгоритм диагностики и лечения синдрома делеции 
хромосомы 22 в обязательном порядке входит опрос 
родителей или представителей ребенка относительно 
его эмоционального, поведенческого, коммуникатив-
ного поведения в семье, с близкими и в социальных 
институтах (школа, детский сад и т. д.) с последующим, 
при необходимости, диспансерным наблюдением ребен-
ка психологом либо психиатром в разные возрастные 
периоды [1, 9]. Ранняя диагностика нарушений психо-
эмоциональной сферы у детей с синдромом делеции 
22q11.2 позволяет скорректировать педагогическое 
воспитание, своевременно назначить медикаментозное 
лечение и тем самым предотвратить грубые изменения 
психического здоровья и проблемы их социализации 
в обществе [1, 9]. Периоды диспансерного наблюде-
ния ребенка с синдромом делеции 22q11.2 психологом 
и психиатром см. в табл.

Нарушения психомоторного и речевого развития 

У детей с делецией хромосомы 22 отмечается наруше-
ние мелкой моторики вследствие снижения мышечного 
тонуса, в связи с чем дети могут испытывать трудности 
с четким выполнением быстрых движений. Задержка 
речевого развития при наличии врожденной расщелины 
у ребенка с синдромом делеции хромосомы 22 пред-
полагает обязательное логопедическое обучение в до-  
и послеоперационном периоде при устранении дефекта 
неба. Логопедическое обучение у таких детей включает 
вовлечение родителей в коррекционный курс с целью 
систематической работы по закреплению результатов 
и сокращения сроков реабилитации. Учитывая соматиче-
ское состояние таких пациентов, они нуждаются в щадя-
щем режиме педагогических нагрузок, который предус-
матривает проведение логопедических и педагогических 
занятий, ограниченных и фиксированных по времени, 
поэтому выполнение необходимых заданий и упражне-
ний в полном объеме возможно только при многократ-
ных подходах ежедневно, что может обеспечить только 
обученный член семьи.

В образовательной сфере следует обратить внимание 
на трудности в обучении ребенка и на его способности, 
чтобы выбрать оптимальную программу обучения и под-
готовки. Составление индивидуальной программы обу-
чения ребенка с синдромом делеции хромосомы 22 спо-
собствует предотвращению фрустраций, неуверенности 
в себе и отсутствия мотивации к обучению [21, 22].

Таким образом, алгоритм диагностики и лечения 
синдрома делеции 22q11.2 предполагает обязательное 
выявление нарушения коммуникативных, поведенче-
ских и когнитивных функций, комплексную медицин-
скую, психологическую и педагогическую поддержку 
детей уже с раннего возраста, составление индиви-
дуальных программ обучения с учетом способностей 
ребенка [23, 24].

Рекомендательные периоды занятий ребенка с синд-
ромом делеции 22q11.2 с логопедом см. в табл.

Нарушения других органов и систем 

У детей с синдромом делеции хромосомы 22 могут 
также встречаться нарушения со стороны других орга-
нов и систем, а именно: мальротация кишечника, атре-
зия пищевода, трахеопищеводный свищ, атрезия ануса, 
болезнь Гиршпрунга, одно- или двусторонняя почечная 
агенезия, дисплазия почки, поликистоз почек, гидро-
нефроз, гипоспадия, крипторхизм, паховая и пупочная 
грыжи. Описаны случаи диафрагмальной грыжи, скле-
рокорнеа, микрофтальмии, полидактилии, косолапости, 
сколиоза и других нарушений органов и систем [25, 26].

Алгоритм диагностики и лечения синдрома делеции 
22q11.2 предполагает применение мультидисциплинар-
ного комплексного подхода к сложной полиморфной хро-
мосомной патологии и слаженного взаимодействия спе-
циалистов различных специальностей в едином звене 
лечебно-диагностической службы (см. табл.).

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Алгоритм лечения детей с синдромом делеции 22q11.2 

позволяет своевременно обнаружить нарушения орга-
нов и систем, характерные для этой хромосомной ано-
малии, и скорректировать план лечения ребенка. Муль-
ти дисциплинарный подход к ведению детей с такой 
патологией ускоряет диагностику, повышает эффектив-
ность лечения, сокращает сроки реабилитации и тем 
самым улучшает качество жизни ребенка уже с рожде-
ния. Алгоритм лечения ребенка с синдромом делеции 
хромосомы 22 помогает оптимизировать работу специ-
алистов различного профиля в лечебно-профилактиче-
ских учреждениях.
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