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Синдром Ваарденбурга (СВ) пред-
ставляет собой редкое аутосомно-до-
минантное заболевание. Распростра-
ненность СВ оценивается как 1 на 
42000 среди европейского населения, 
а среди людей с врожденным наруше-
нием слуха – 2-5% [5-8, 11]. Известно, 
что наиболее частыми причинами воз-
никновения СВ являются мутации в 
генах РАХ3, MITF, SOX10 и SNAI2 [2, 
4]. СВ делят на четыре типа в зависи-
мости от фенотипических проявлений: 
СВ I типа (OMIM 193500); СВ II типа 
(OMIM 193510); СВ III типа – синдром 
Ваарденбурга-Клейна (OMIM 148820); 
СВ IV типа – синдром Ваарденбурга-
Шаха (OMIM 277580). Общими фено-
типическими проявлениями для всех 
типов СВ являются потеря слуха, на-
рушение пигментации кожи, волос и 
радужной оболочки глаз, снижение 
остроты зрения, изменения в костях 
и снижение иммунитета. Известно, 
что фенотипические проявления СВ 
крайне вариабельны. Так, при СВ в 
литературе часто описываются случаи 
значительных фенотипических разли-
чий даже между пораженными члена-
ми одной семьи, несущих одну и ту же 
мутацию [10]. Ранее наблюдаемую при 

СВ фенотипическую вариабельность 
поражения связывали в основном с 
влиянием генов-модификаторов. Так, 
при СВ II типа было показано моди-
фицирующее действие гена LEF-1 на 
экспрессию гена MITF [12]. Однако в 
2021 г. R. Happle на основе клиниче-
ских наблюдений пациентов с асимме-
тричным поражением органов зрения 
и слуха была высказана гипотеза о 
возможном эпигенетическом влиянии 
на фенотипическую вариабельность 
СВ [3]. Классическим примером роли 
эпигенетических факторов является 
импринтинг при некоторых аутосомно-
доминантных заболеваниях: синдром 
Ангельмана («выключена» материн-
ская аллель) и синдром Прадера-Вил-
ли («выключена» отцовская аллель) 
[9], по отношению к синдрому Ваар-
денбурга такая гипотеза была выска-
зана впервые.

В Якутии в 2019 г. был описан клини-
ческий случай СВ II типа, при котором 
у пациента наблюдалась гетерохромия 
радужной оболочки с секторальным 
участком нормальной пигментации 
на пораженной радужной оболочке и 
асимметричной потерей слуха (одно-
сторонняя глухота) [1]. Описанный 
клинический случай с асимметричным 
поражением органов зрения и слуха 
(поражена левая сторона) у пациента 
с СВ II типа больше свидетельствует в 
пользу гипотезы R. Happle об эпигене-
тическом мозаицизме при СВ [3], чем 
в пользу гипотезы о влиянии генов-
модификаторов [12]. На наш взгляд, в 
случае эпигенетического мозаицизма 
неравномерное поражение сенсорных 

органов теоретически более вероятно, 
чем при эпигенетическом влиянии ге-
нов-модификаторов, поскольку в этом 
случае мы бы наблюдали более рав-
номерное поражение (например, двух-
стороннее поражение органов зрения 
и слуха).

Таким образом, несмотря на то, что 
СВ хорошо изучен, новая гипотеза 
эпигенетического мозаицизма при СВ 
требует дальнейшего изучения и сви-
детельствует о необходимости поиска 
новых свидетельств эпигенетического 
контроля при других случаях неравно-
мерной экспрессии генов.
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Введение. В Республике Саха (Яку-
тия) описано накопление редкой ауто-
сомно-рецессивной, Х-сцепленной ре-
цессивной и аутосомно-доминантной 
наследственной патологии у предста-
вителей коренного населения – саха 
[1,2,5]. Под руководством д.м.н. Н.Р. 
Максимовой описано новое генетиче-
ское заболевание у детей Республики 
Саха (Якутия) – SOPH-синдром. Дети с 
этим заболеванием рождаются с нор-
мальной массой и ростом, но к 6-7 ме-
сяцам отмечались атрофия зритель-
ного нерва, снижение роста и массы, 

снижение субпопуляций иммуноком-
петентных клеток - формирование им-
мунодефицита [3,4]. Анализ катамнеза 
и динамическое наблюдение за паци-
ентами с SOPH-синдромом позволит 
разработать клинические рекоменда-
ции ведения этих пациентов.

Клинический пример. Впервые 
семья обратилась в декабре 2017 г. в 
детскую поликлинику ПЦ РБ№1-НЦМ 
с жалобами на частые респираторно-
вирусные инфекции, отставание в фи-
зическом развитии, ухудшение зрения, 
задержку речевого развития.

Из анамнеза жизни. Ребенок 2016 
г.р, девочка, саха. От II беременности, 
протекавшей на фоне истмико-цер-
викальной недостаточности на фоне 
угрозы прерывания беременности. 
Роды в срок, в головном предлежании. 
Вес при рождении 3460 гр, длина 53 
см. Оценка по шкале Апгар 8/9 баллов. 
Ребенок сразу закричал, к груди при-
ложен сразу. Вскармливание грудное 
до 1 года 6 месяцев. Психомоторное 
развитие: держит голову с 1 месяца, 
переворачивается с 4 месяцев, гово-
рит с 13 месяцев, ходит с 16 месяцев. 
Перенесенные заболевания: ОРВИ, 
пневмонии, ларинготрахеит, бронхит. 
Травм не отмечалось.  

Из анамнеза заболевания: С года 
отмечается снижение весо-ростовых 
показателей, частые ОРВИ, в тече-
ние года два раза переболела острой 
пневмонией. 

При осмотре состояние ребенка 
расценено как средней степени тяже-
сти. Физическое, речевое и психиче-
ское развитие отстаёт. Питание пони-
женное. Кожные покровы и видимые 
слизистые бледные, чистые. Катараль-
ных явлений нет. Подкожно-жировая 
клетчатка выражена слабо.  Грудная 
клетка правильной формы. В лёгких 
дыхание везикулярное, проводится по 
всем полям, хрипов нет. Сердечные 
тоны ясные, ритмичные. Живот мягкий 
безболезненный. Печень, селезёнка 
не увеличены.

По данным обследования в общем 
анализе крови от 11.01.2018 г.: Гипох-
ромная анемия. Лимфопения. Лейко-
пения. Пельгеровская аномалия лей-
коцитов.

Биохимический анализ крови от 
11.01.2018 г.: снижение содержания 
фракции глобулинов.

Иммунограмма от 22.01.2018 г.: IgA 
0,1 мг/мл (0,21-2,82г/л ), IgM 0,49 мг/мл 
(0,47-2,40 мг/мл ), IgG 1,7 мг/мл (4,83-
12,26 мг/мл), CD3+81,0% (62-69%), 
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КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ РЕБЕНКА
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В статье описан клинический пример редкого наследственного заболевания SOPH-синдром у ребенка саха. Описаны наблюдение 
ребенка с данным заболеванием, особенности диагностики и ведения пациента. 
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The article describes a clinical example of the rare hereditary disease SARS-syndrome in a Sakha child. The observation of the child with this 
disease,  features of diagnosis and management of the patient are described.

Keywords: SOPH syndrome, stunting, Pelger leukocyte anomaly, optic nerve atrophy, children, Yakutia.
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