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Велокардиофациальный синдром 
Причиной велокардиофациального синдрома, или синдрома 
делеции 22q11.2, является отсутствие небольшого участка 
генетического материала на одной из двух копий 22-й 
хромосомы. Для нормального развития и работы организма в 
хромосомах должно содержаться строго определённое 
количество генетического материала (ДНК) — не больше и не 
меньше.  
Как и большинство других хромосомных нарушений, 
отсутствие даже малой части 22-й хромосомы повышает риск 
врожденных пороков, задержки  развития и возникновения 
проблем с обучением. Однако эти симптомы проявляются в 
разной степени  у разных людей. 
 

Справочная информация о хромосомах 
Хромосомы — это структуры, находящиеся в ядре клеток 
организма. В каждой хромосоме содержатся тысячи генов, в 
которых, как в инструкции (или рецепте), записана вся 
генетическая информация. Они сообщают организму, как расти, 
развиваться и функционировать. Хромосомы (и гены) обычно 
наследуются парами — по одной от каждого из родителей. У 
человека 23 пары хромосом, что в целом составляет 46 
отдельных хромосом.  
Из этих 46 хромосом две — половые, они определяют пол. У 
женщин две X-хромосомы, у мужчин — одна X-хромосома и 
одна Y-хромосома.  
Остальные 44 хромосомы образуют 22 пары, которые 
пронумерованы от 1 до 22, от самой большой до самой 
маленькой соответственно. Каждая хромосома состоит из 
короткого (p) плеча (верхняя часть хромосомы на рисунке на 
стр.3) и длинного (q) плеча (нижняя часть хромосомы).  
 

Делеции хромосом 
Сперматозоид и яйцеклетка содержат лишь по одной копии 
каждой хромосомы. В момент оплодотворения они образуют 
единую клетку, которая содержит уже по две копии каждой 
хромосомы. Иногда во время образования яйцеклетки или 
сперматозоида участки хромосом могут разорваться или 
оказаться в нехарактерном для них месте. У людей с делецией 
22q11.2 одна 22-я хромосома не повреждена, однако участок 
длинного плеча другой 22-й хромосомы утрачивается. У 
большинства людей с велокардиофациальным синдромом 
отсутствует одна копия приблизительно 40 генов, которые 
влияют на умственное и физическое развитие человека.  
Поэтому считается, что большинство клинических проявлений 
вызвано наличием только одной копии целого ряда генов вместо 
положенных  двух копий. Мы всё ещё изучаем функции генов, 
находящихся в этом участке.  Необходимо также учитывать, что 
на будущее развитие, потребности ребенка и его достижения 
будут также влиять и другие гены, окружающая среда и 
индивидуальные особенности человека. 

Источники 
Часть информации, 
представленной в данной 
брошюре, получена из 
научно-медицинских 
публикаций.  
По имени  первого автора и 
дате публикации вы можете 
найти оригинальные статьи 
или их аннотации на сайте 

PubMed 
(www.ncbi.nlm.nih.gov/
pubmed/). Большинство 
статей вы также сможете 

получить в группе Unique. 
Кроме того, в брошюре 
представлены данные, 
полученные в результате 
опроса членов группы 

Unique, проведенного 

группой Unique в 2010 году. 
На момент публикации 

брошюры в группе Unique 
было зарегистрировано 65 
человек (в том числе, дети и 
взрослые до 55 лет) с 

простой делецией 22q11.2. 
Простая делеция означает, 
что нарушения по другим 
парам хромосом 
отсутствуют.  
У некоторых людей, чьи 
случаи описаны в 
медицинской литературе, а 
также у 7 членов группы 

Unique помимо делеции 

22q11.2 были выявлены 
потеря или избыток 
генетического материала в 
другой паре хромосом, что 
обычно является результатом 
такой хромосомной 
перестройки, как 
транслокация. Проявления 
подобных перестроек могут 
отличаться от проявлений 
простой делеции, поэтому 
эти случаи не учитывались 
при составлении данной 

брошюры. Группа Unique 
владеет информацией о 
подобных случаях, 
описанных в медицинской 
литературе,  регистрирует 

кариотипы членов Unique и 
может предоставить вам эту 
информацию по отдельному 
запросу.  
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Подробнее о 22q11.2 
Хромосомы нельзя увидеть невооруженным глазом, но если их окрасить и рассмотреть под 
микроскопом, то можно заметить, что у каждой есть отличительный узор из чередующихся 
светлых и тёмных полос. Рассматривая под микроскопом 
хромосомы вашего ребенка, можно понять, где произошел 
разрыв хромосомы и какой генетический материал 
отсутствует, но только в том случае, если отсутствует 
довольно большой участок. Однако, поскольку 
недостающие сегменты зачастую очень малы, при таком 
стандартном анализе хромосом можно не заметить 
нарушений. Поэтому некоторым людям с делецией 22q11.2 
диагноз может быть еще не поставлен.  
Только молекулярно-генетические исследования могут 
обнаружить мелкие делеции 22q11.2. В некоторых случаях, 
например, для выявления велокардиофациального синдрома, 
используется флуоресцентная гибридизация in situ (FISH). 
Одним из современных методов диагностики является array-
CGH (метод сравнительной геномной гибридизации). Он 
показывает недостающие и избыточные  крошечные участки 
ДНК во всех хромосомах. Данный метод определяет, 
сколько копий  отдельных генов или группы генов 
присутствует – одна, две, три или ни одной. Эти очень 
маленькие делеции, которые не видны даже с помощью  
мощного  светового  микроскопа, называются 
микроделециями.  
 

На представленном изображении 22-й хромосомы поперечные полосы пронумерованы от 
центра к краям, начиная с места соединения короткого и длинного плеча (центромеры). У 
людей с делецией 22q11.2 пропущен весь участок q11.2 или его часть. Такие делеции 
называются интерстициальными делециями, поскольку часть длинного плеча 22-й 
хромосомы (локус q11.2) отсутствует, но его остальная часть (локусы q12 и q13) 
присутствует. Локус 22q11.2 содержит около 3 миллионов пар оснований. Может 
показаться, что это много, но на самом деле это всего лишь 6% ДНК  22-й хромосомы,  
которая является одной из самых маленьких. В 22-й хромосоме содержится около 49 
миллионов пар оснований, что составляет около 1,5-2% от общей суммы ДНК в наших 
клетках. Пары оснований — это химические соединения ДНК, которые формируют 
окончания "ступенек" в ее структуре, похожей на винтовую лестницу.  
Термин велокардиофациальный синдром, или синдром Шпринтцена (Shprintzen 1978, 

Meinecke 1981), появился  в результате наблюдений, 
сделанных доктором Робертом Шпринтценом, который 
отметил у пациентов характерные особенности лица в 
сочетании с  патологиями сердца и нёба. Его часто также 
называют синдромом Ди Джорджи (Sedlacková 1955; 
Strong 1968; Kretschmer et al, 1968) в честь доктора 
Анджело Ди Джорджи, который описал синдром в 1960-х 
годах. В 1992 году было обнаружено, что и 
велокардиофациальный синдром, и синдром Ди Джорджи 
вызваны делециями в локусе 22q11.2 (Scambler 1992), что 

привело к введению термина 
«синдром делеции 
22q11.2»(22q11.2DS).  

bp        =        Пара оснований 
kb        =        килобаза или 1 000 пар оснований 
Mb       =        мегабаза или 1 000 000 пар оснований 

короткое 
плечо (p)  

центромера 

длинное 
плечо (q)  

 

 

Пары оснований 
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Результаты хромосомного анализа 
Врач-генетик расскажет, где произошла поломка хромосомы  у вашего ребенка. Скорее 
всего, вам предоставят кариотип — сокращенное описание набора хромосом. При 
велокардиофациальном синдроме результаты могут выглядеть, например, следующим 
образом: 
 

46, XX, del(22)(q11.2q11.2)dn 
46    Общее количество хромосом в клетках ребёнка 
XX    Две половые хромосомы: XY у мужчин, XX у женщин 
del    Делеция или потеря  генетического материала 
(22)    Делеция 22-й хромосомы 
(q11.2q11.2)  В хромосоме обнаружены две точки разрыва, обе в локусе  
   22q11.2, генетический материал между ними отсутствует 
dn   Делеция имеет статус «de novo», т.е она возникла впервые и не 
   была унаследована от родителей. При проверке хромосом  
   родителей в локусе 22q11.2 не были обнаружены делеции или 
   другие хромосомные изменения. Очень маловероятно, что  
   делеция передалась по наследству, в этой семье она впервые  
   возникла у данного ребёнка 
 

Дополнительно к  кариотипу или вместо него вам могут предоставить результаты 
молекулярных анализов вашего ребёнка, например, FISH (метод флуоресцентной 
гибридизации in situ) или array-CGH (метод сравнительной геномной гибридизации). В 
этом случае результаты анализа будут выглядеть следующим образом:  
 

46,XX.ish del (22)(q11.2q11.2)(D22S134-) 
46    Общее количество хромосом в клетках ребёнка 
XX    Две половые хромосомы: XY у мужчин, XX у женщин 
ish   Анализ проведен методом флуоресцентной гибридизации in situ 
   (FISH) 
del    Делеция или отсутствие генетического материала 
(22)    Делеция 22-й хромосомы 
(q11.2q11.2)  В хромосоме обнаружены две точки разрыва в локусе 22q11.2, 
   генетический материал между ними отсутствует 

(D22S134-)  Копия ДНК-маркера D22S134 пропущена 
 

arr[hg19] 22q11.21q11.21(18894865-21808980)x1  
arr    Анализ проведен методом сравнительной геномной гибридизации 
   (array CGH)  
hg19   Геном человека, версия сборки 19. Это контрольная   
   последовательность ДНК, относительно которой нумеруются  
   пары оснований. По мере изучения генома человека версии  
   обновляются, и номера пар оснований могут меняться 
22q13.32q13.33 В 22-ой хромосоме обнаружены две точки разрыва, обе в локусе 
   q11.21, генетический материал между ними отсутствует  
18894865-21808980 Пары оснований между 18894865 и 12808980 отсутствуют.  
   Вычитаем первое число из второго и получаем 2 914 115 (2,91 
   Мб). Это число отсутствующих пар оснований  
x1   означает, что на этом участке находится только одна копия пар 
   оснований вместо обычных двух (по одной в каждой 22-й  
   хромосоме) 
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Основные проявления 
Каждый человек с велокардиофациальным синдромом уникален, и поэтому у каждого 
наблюдается свой спектр проблем со здоровьем и развитием. Существует огромное 
количество вариантов проявления делеции 22q11.2, даже внутри одной семьи и у 
однояйцевых близнецов (Goodship 1995; Yamagishi 1998). Кроме того, ни у одного 
человека не встречаются абсолютно все признаки, описанные в данной брошюре. Тем 
не менее, можно выявить ряд общих симптомов: 

 Заболевания сердца (примерно 70%) 
 Дефект нёба, который приводит к гнусавости  голоса (примерно 70%) 
 Характерные черты лица 

 Низкий уровень кальция в крови,  так называемая гипокальциемия (может привести 
к судорогам) 

 Трудности при кормлении 
 Заболевания почек 
 Задержка речевого и общего развития 
 Трудности в обучении и познавательной деятельности различной степени 

выраженности – от легкой (в большинстве случаев) до тяжелой. Часто при обучении 
необходима дополнительная помощь. Однако потребность в ней различна у разных 
детей. 

 Проблемы с иммунной системой 
 Рост детей может отличаться от средних значений в популяции,  однако,  взрослые  

почти всегда имеют средний рост 
 Поведенческие, эмоциональные и психические расстройства, в том числе синдром 

дефицита внимания и гиперактивности, генерализованное тревожное расстройство 
и, в наиболее серьёзных случаях, психоз 

 

Насколько распространён синдром делеции 22q11.2? 
Это наиболее часто встречающийся синдром хромосомной делеции, и вторая по 
распространённости генетическая причина врожденного порока сердца. Термин 
«врожденный» означает, что порок присутствует уже при рождении ребенка. Согласно 
статистике, этот синдром встречается у 1 человека из 2000, и в медицинской литературе 
по всему миру описано  более 1500 случаев. Эта делеция встречается как у женщин, так 
и у мужчин с одинаковой частотой. Несмотря на распространённость, 
велокардиофациальный синдром часто остается не диагностированным, так как его 
признаки могут быть слабо выражены и/или сильно варьироваться. Таким образом, 
истинная частота синдрома может быть больше, чем это предполагается, поскольку у 
части людей  с делецией 22q11.2  это отклонение не диагностировано.  (Shprintzen 2008; 
Green 2009).  
 

Существуют ли люди с делецией 22q11.2, не имеющие 
серьезных проблем со здоровьем, врожденных дефектов 
и задержки развития? 
Да, существуют. Некоторые люди с делецией 22q11.2 имеют очень незначительные 
проявления синдрома.  
У некоторых родителей детей с синдромом делеции 22q11.2 наблюдается такое же 
изменение в хромосомах, но у них нет каких-либо выраженных необычных признаков 
или задержки развития. У других родителей симптомы настолько незаметны, что эту 
патологию невозможно заподозрить до тех пор, пока у них не родится ребенок  с более 
выраженными признаками. Некоторые дети с синдромом делеции 22q11.2 тоже могут 
иметь легкие проявления. 
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Каков прогноз? 
В медицинской литературе описаны случаи смерти новорожденных, как правило, из-за 
серьёзных проблем с сердцем. Благодаря прогрессу в лечении сердечно-сосудистых 
заболеваний, прогноз при врожденных пороках сердца стал более благоприятным, и у 
подавляющего большинства детей с велокардиофациальным синдромом проблемы с 
сердцем удается успешно скорректировать хирургическим путем, либо они могут 
пройти самостоятельно с течением времени.   Работа иммунной системы  обычно 
нормализуется с возрастом, проблемы с речью поддаются логопедической коррекции, 
а при необходимости -  устраняются хирургическим путем.  Продолжительность жизни 
детей, у которых нет серьёзных проблем с сердцем или другими органами, не должна 
значительно отличаться от среднего показателя продолжительности жизни, и в 
медицинской литературе описано много взрослых с этим синдромом (см. Взрослые с 
велокардиофациальным синдромом, стр. 18).  
 

 Её общее состояние здоровья очень хорошее. Она здорова и очень счастлива  – 8 
лет 
 

Беременность и роды 
У большинства матерей, вынашивавших детей с велокардиофациальным синдромом, 
не наблюдалось осложнений при беременности, роды проходили нормально, и они 
узнавали о наличии хромосомного отклонения у ребенка только после его рождения.  
Однако если при проведении ультразвукового исследования плода во втором 
триместре у него обнаруживаются такие частые признаки синдрома делеции 22q11.2  
как порок сердца и/или расщелина нёба, беременной женщине могут выполнить 
амниоцентез или биопсию хориона с целью анализа хромосом плода.  В медицинской 
литературе содержится много примеров пренатальной диагностики 
велокардиофациального синдрома (Goktolga 2008; Unique). 
У трёх матерей из группы Unique отмечалось  многоводие (необычно большой объём 
околоплодных вод) во время беременности. Многоводие может привести к 
преждевременным родам из-за перерастяжения матки. Многоводие также описано в 
медицинской литературе (Vantrappen 1999; Unique). 
 

Рост и кормление 
Малый вес или рост при рождении  характерны не для всех 
детей. Согласно данным группы Unique, в показателях веса 
новорожденных  детей отмечаются существенные различия, 
в среднем он составляет 2,92 кг. Около четверти детей из 
группы Unique, рожденных в срок, при рождении имели 
маленький вес (ниже 2,6 кг) (Unique). 
 

Диапазон веса при рождении, зафиксированный Unique 
(для детей, рожденных в срок или почти  в срок): 
от 1,871 кг до 3,997 кг 
 

Несмотря на то, что дети часто бывают небольшого роста, 
многие из них вырастают после полового созревания и 
достигают во взрослом возрасте нормальных  показателей 
роста. Однако в ходе исследования, в котором участвовало 
95 детей в возрасте от одного года до 15 лет, почти 
половина были невысокими в сравнении со сверстниками, а 
около 4 % из них - совсем маленькими. Многие дети из 
группы Unique медленно набирали вес и имели низкий рост  

или худощавое телосложение (Weinzimer 1998; Unique). Однако в юношестве их рост 
активизировался, и почти все люди с велокардиофациальным синдромом к взрослому 

4 года 
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возрасту достигали среднего  роста. Одна из серьезных причин задержки роста - это 
наличие значимых пороков легочной артерии или её клапана. Только в нескольких 
случаях детям пришлось проводить терапию гормоном роста.  
Нарушение вскармливания, особенно у новорожденных, – основная проблема для 
семей, имеющих детей с велокардиофациальным синдромом. С ней сталкивается около 
30% детей.  
Многим родителям потребовалась помощь консультанта по вскармливанию. 
Нарушения питания могут быть связаны с попаданием еды в нос (назальная 
регургитация) из-за слабого нёба, а также с гастроэзофагальным рефлюксом, то есть  
попаданием еды из желудка обратно в пищевод. Согласно исследованиям группы 
Unique почти у трети младенцев наблюдался рефлюкс. Как правило, этого можно 
избежать, если кормить ребенка медленно,  в полувертикальном положении и, при 

необходимости, приподнимать 
изголовье кровати во время сна. 
Загустители пищи и медикаменты, 
снижающие кислотность желудка, 
могут уменьшить рефлюкс. Если 
этих мер недостаточно, то 
некоторым младенцам помогает 
фундопликация — хирургическая 
операция для улучшения работы 
клапана между желудком и 
пищеводом (McDonald-McGinn 
2004; Unique), но в большинстве 
случаев до этого не доходит.  
Для детей с 
велокардиофациальным 
синдромом характерна гипотония, 
которая может затруднить процесс 
сосания и глотания и/или 
захватывания груди. Детям с 
расщелиной нёба тоже может быть 
тяжело сосать и глотать. 
Нескольким матерям, 
опрошенным Unique, удавалось 

кормить своих детей грудью. Некоторых детей из группы Unique кормили через 
назогастральный зонд (трубку, которую вставляют в нос и проводят вдоль задней 
части горла в желудок).  
У части таких детей функция сосания налаживалась с возрастом. Тогда зонд можно 
было убирать и приступать к кормлению из бутылочки или грудью. Но нескольким 
детям, которым изначально помог назогастральный зонд, позже пришлось установить 
гастростому (трубку, которая проводит еду сразу в желудок) для удовлетворения их 
пищевых потребностей (Unique). 
У некоторых младенцев постарше и детей раннего возраста наблюдаются проблемы с 
жеванием. Они могут поперхнуться или подавиться крупными кусками пищи, поэтому 
можно продолжать кормить их пюреобразной пищей дольше, чем их сверстников, и 
отложить начало пальцевого кормления. Родители заметили, что если изменить 
консистенцию пищи, натерев ее на терке, измельчив, нашинковав или добавив соус, 
можно избавиться от этих проблем. Из-за таких трудностей с кормлением несколько 
семей консультировались с диетологом. Многие семьи сообщают, что проблемы с 
кормлением часто прекращаются к школьному возрасту (Unique). 
 

3 года 
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 У него назальная регургитация. У него подслизистая расщелина неба и слабый 
сосательный рефлекс. Всякий раз, когда мы переходили к следующему этапу 
кормления, ему было тяжело есть твёрдую пищу, и он давился кусочками. Его часто 

рвало, когда он пробовал что-то новое  – 4 года 
 

Внешность 
Дети с велокардиофациальным синдромом могут быть похожи, однако очень часто 
характерные лицевые особенности легко выражены и являются вариантами нормы. Если 
говорить об особенных признаках, то у таких детей часто маленький рот и подбородок, 
широкая переносица, и маленькие ушные раковины  с утолщенными и складчатыми 
завитками. Черты лица со временем меняются, и с возрастом нос может стать немного 
более выступающим. К прочим признакам можно отнести слегка приоткрытый рот и 
обильный рост волос  на голове. 
 

Развитие: умение сидеть, двигаться, ходить (развитие 
навыков крупной моторики) 
Некоторые люди с велокардиофациальным синдромом в целом не имеют проблем с 
развитием, но часто у них отмечается небольшая задержка в становлении навыков 
крупной моторики, они позже других детей начинают ползать и ходить. Это может быть 
вызвано тем, что ребёнок нездоров и проводит много времени в больницах, или же 
проблемами, непосредственно обусловленными делецией, например, двигательной 
слабостью, низким мышечным тонусом (гипотония) и нарушением координации 
движения. Гипотония развивается у большинства детей с велокардиофациальным 
синдромом, и часто уменьшается  по мере взросления ребенка. В любом случае, раннее  
начало физической и реабилитационной терапии может  быть эффективным. 
У некоторых детей наблюдается лишь небольшая задержка развития, другие же могут 
столкнуться с более серьезными проблемами. Опыт Unique показывает, что дети 
начинают переворачиваться в возрасте от 3 до 12 месяцев (в среднем 8 месяцев), сидеть 
в 6-20 месяцев (в среднем 10 месяцев) и ползать в 6-21 месяц (в среднем 13 месяцев). 
Дети начинают самостоятельно ходить в возрасте от 12 месяцев до 2 лет 10 месяцев (в 
среднем 19 месяцев). 

В медицинской литературе указывается, что 
средний возраст начала ходьбы у детей  с 
велокардиофациальным синдромом составляет  
12 месяцев, хотя многие дети начинают ходить 
позже, и начало ходьбы  до 18 месяцев считается 
нормальным. Большинство детей начинают 
ходить, прыгать, подниматься по ступенькам и 
бегать, хотя их походка может быть шаткой из-за 
проблем с равновесием (Fine 2005; Unique). 
 

 Он быстро ползает и уже начинает ходить. Он 

вскарабкивается на все!  – 20 месяцев 
 

 У нее хорошо получается сидеть, ходить и 
бегать (или вроде того), она может прыгать 
(едва) и подниматься по ступенькам, держась за 
перила. На улице ее походка более неустойчивая 
– когда она находится вне дома, мы сильнее 
переживаем, что она может упасть и удариться. 
Она чувствует себя уверенно, когда ходит и 
бегает по траве, но неровный тротуар дается ей 

тяжелее  – 3 года 
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 У нее не возникает трудностей с передвижением  – 8 лет 
 

 Она хорошо передвигается, хоть и медлит на лестницах  – 25 лет 
 

Развитие: зрительно-моторная координация, мелкая 
моторика и самообслуживание 
У детей с велокардиофациальным синдромом гипотония может повлиять и на мелкую 
моторику, поэтому им часто требуется больше времени, чтобы научиться достать рукой 
нужный им предмет, схватить игрушку, держать бутылочку или кружку. Из-за этого 
они позже начинают самостоятельно есть, одеваться (особенно трудно даются молнии и 
пуговицы) и держать карандаш, чтобы писать или рисовать. Специальные столовые 
приборы и кружки с большими ручками, а также измельчённая еда упрощают для них 
эту задачу. Для детей, у которых возникают сложности с тем, чтобы держать 
письменные принадлежности и пользоваться ими, освоение клавиатуры или сенсорного 
экрана зачастую оказывается легче (Unique). 
Приучение к туалету может также происходить медленно. По данным группы Unique, 
навык пользования туалетом появляется у детей  в возрасте от 2 до 16 лет (в среднем 
3,5 года) (Unique). 
 

 Мы надеваем ей подгузники только на ночь. Ее мелкая моторика лучше, чем крупная, 
но ей все же не хватает точности, например, при манипуляциях с элементами пазлов 
или при втыкании кнопок в доску. Она хорошо держит в руках столовые приборы, 

бутылочку или игрушки, а с карандашом справляется просто замечательно!  – 3 года 
 

 До 8 месяцев он не мог самостоятельно держать бутылочку, и ему требовалась 

помощь. Он все еще в подгузниках днем и ночью  – 4 года  
 

 У нее все в порядке с мелкой моторикой, она не носит подгузники, может 
самостоятельно умываться и принимать душ, чистить зубы и причесывать волосы. 
Она – обычный восьмилетний ребенок  

 

 У нее были некоторые сложности, связанные с моторикой, например, при 
застегивании и расстегивании молний и пуговиц, но с ней работал физический 

терапевт. Приучение к горшку заняло у нее больше времени, чем у других детей  – 
10 лет 

 

 Он спал в подгузниках до девяти лет  
 

 Она немного странно держит карандаш и ручку  – 25 лет 
 

 У нее слабый тремор, и она немного неуклюжая  – 31 год 
 

Речь и общение 
Многие дети с велокардиофациальным синдромом хорошо учатся говорить. Однако 
часто возникает небольшая задержка речевого развития. Это может быть вызвано 
гипотонией, аномалией строения нёба или проблемами с ушами. Как правило, дети с 
велокардиофациальным синдромом произносят первые слова в возрасте от 18 месяцев 
до двух лет, но следующую стадию развития речи (короткие фразы и предложения) 
осваивают только в 3-5 лет. У детей с расщелиной нёба могут также быть определенные 
трудности с произношением некоторых звуков. Приблизительно 70% детей с 
велокардиофациальным синдромом гнусавят, что усложняет понимание их речи. В 
результате такого непонимания родители и лица, осуществляющие уход, могут 
оставить без поддержки ранние речевые попытки ребенка.  
Наиболее часто встречающаяся особенность артикуляции у детей с 
велокардиофациальным синдромом – замена звуков, требующих давления воздушной 
струи в ротовой полости, так называемой гортанной смычкой. Это артикуляционная 
ошибка, при которой звук образуется в гортани (похож на кашель) и подменяет собой 
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звук, обычно образующийся в ротовой полости. При велокардиофациальном синдроме 
гортанные смычки часто замещают все согласные, кроме м, н и носового согласного ŋ (в 
русском языке отсутствует). В большинстве случаев велокардиофациальный синдром 
влияет, прежде всего, на экспрессивную речь, в то время как навыки рецептивной речи 
развиты лучше, но все же отклоняются от нормы. Экспрессивная речь улучшается после 
четырех или пяти лет при условии прохождения речевой терапии и операции по 
устранению расщелины нёба. Однако нарушения артикуляции могут сохраниться, если не 
лечить их правильно (Fine 2005; Baylis 2008; Шпринтцен 2008; Unique).  
 

 Он общается указательным и другими жестами, звуками, знаками. Он только начинает 

говорить  – 20 месяцев 
 

 Она общается посредством речи и нескольких знаков. С самого начала у нее была 
задержка речевого развития, которая значительно выражена до сих пор. Особенно это 
проявляется в произношении звуков. Она выражает свои мысли хуже, чем воспринимает 
речь. Ее навыки восприятия речи недавно были оценены как средние для ее возраста. Что 
касается обучения говорить, все дело в повторении. Особая работа над произношением в 

веселой и увлекательной форме помогла ей  – 3 года 
 

 Он говорит фразами из двух слов, и в большинстве случаев трудно понять, что он имеет в 

виду, если он не покажет это или не приведет вас к тому, о чем говорит  – 4 года 
 

 Она начала говорить в семь лет. Она использует знаки, жесты и слова. Она может 

говорить полными предложениями, но они в основном непонятны  – 8 лет 
 

 У нее была задержка в выражении чувств и эмоций. Ей потребовалось проходить терапию 
на протяжении долгого времени, чтобы научиться использовать слова вместо агрессии и 

вспышек гнева  – 10 лет 
 

 Он говорит преимущественно полными предложениями, но иногда ошибается во 

временах. Он немного гнусавит  – 11 лет 
 

 У него все в порядке с речью, хоть он и говорит короткими предложениями и склонен 

больше отвечать на вопросы, чем начинать диалог  – 18 лет 
 

 Она говорит сложными предложениями. Иногда ей трудно подбирать слова, но обычно 
она находит подходящее. Она произносит слова с носовым оттенком, и людям сложно 

понять ее  – 20 лет 
 

 Она прекрасно говорит! Поначалу она сильно гнусавила  – 25 лет 
 

Обучение 
Согласно многим последним исследованиям, средний уровень IQ у детей с 
велокардиофациальным синдромом находится в промежутке между 70 и 80. Данный 
показатель сравнивается со средним уровнем среди населения в целом, который составляет 
100. Показатели IQ от 80 до 120 считаются нормальными. Это означает, что чуть более 
половины детей с велокардиофациальным синдромом имеют уровень IQ ниже нормы. Тем 
не менее, у почти половины показатель IQ находится в нормальном диапазоне значений. 
Однако почти у всех людей с велокардиофациальным синдромом наблюдаются 
определенные трудности в обучении, в основном в решении задач, понимании 
прочитанного и математике. Из-за отличий в способности к обучению многим детям 
требуется особая помощь в школе. Большинство детей смогут посещать обычную школу 
(почти три четверти детей-участников группы Unique), но им может понадобиться помощь 
учителей или индивидуальный подход. Остальным 20-30% будет комфортнее в 
специальных образовательных учреждениях. Результаты двух независимых исследований 
дали основание предположить, что у девочек с велокардиофациальным синдромом 
возникает меньше трудностей в обучении, чем у мальчиков. Эта тема нуждается в 
дальнейших исследованиях. (Antshel 2005; Fine 2005; Okarsdottir 2005; Roizen 2007; Unique). 



11 

 

Большинство детей довольно хорошо читают, соблюдают правила правописания и 
заучивают наизусть, но сложная математика, абстрактные рассуждения и решение задач 
дается им тяжелее. Наблюдения за 50 детьми и 90 подростками с велокардиофациальным 
синдромом показали, что чтение и правописание находятся на нижней границе  средних 
значений (Woodin 2001; Antshel 2005). Несмотря на то, что дети с велокардиофациальным 
синдромом довольно хорошо справляются с распознаванием 
текста, понимание может даваться им с трудом, поэтому им 
может быть тяжело читать и учиться.  
У них часто возникают сложности с представлением о 
времени, форме, цвете и размере. Также их мышление может 
быть бессвязным, они могут быть одержимы одной темой или 
идеей. Абстрактное мышление может быть развито 
недостаточно,  дети склонны понимать все буквально. 
Результаты исследований показывают, что у детей с 
велокардиофациальным синдромом вербальная память 
развита лучше, чем зрительная, а навыки чтения – лучше, чем 
математические. Часто речь идет о невербальном 
расстройстве обучения. У них больше развито визуальное 
восприятие, они предпочитают смотреть и повторять, а не 
решать задачи. Для повышения эффективности обучения 
могут быть внедрены особые методы обучения, которые 
задействуют данные навыки. Полезным будет обучение 
индивидуально или в небольших группах. Важно давать 
четкие указания, использовать короткие предложения и 
повторять ключевые слова. Детям идут на пользу частые 
повторения, определенный режим и обучение с помощью 
компьютера. Они также хорошо воспринимают  музыку, 
поэтому полезно использование музыкальных методик в 
обучении (Shprintzen 2000; Unique). 
Недавнее исследование 172 человек с синдромом делеции 
22q11.2 в возрасте от 5 до 54 лет показывает, что IQ 
снижается по мере взросления детей и подростков (Golding-
Kushner 1985; Green 2009). Эта область нуждается в дальнейших исследованиях. 
 

 Он любит сидеть за компьютером и сам осваивает компьютерные игры. Он может быстро 

разобраться во всем, что связано с электроникой  – 4 года  
 

 У нее есть сложности с математикой, но она сильна в чтении, физкультуре и музыке  – 8 
лет 

 

 В школе ей помогают приспособиться к учебе,  справиться с особенностями ее 
поведения. Чтобы добиться успеха, ей нужен определенный режим, порядок  и четкое 
представление цели. Ее дела с математикой улучшились, когда она научилась кататься на 
коньках, принимая участие в Специальной Олимпиаде! Она великолепно рисует. Она 

очень трудолюбива, и это поможет ей стать успешной  – 10 лет 
 

 Он проходит обучение в классе для детей с особыми образовательными потребностями 
при обычной школе. У него есть сложности с техническими дисциплинами, например, 
математикой и естественными науками, но он силен в английском языке, ИЗО и т.д. Он 
читает книги для детей более младшего возраста, может рисовать и писать (не очень 

аккуратно, но вполне хорошо)  – 11 лет 
 

 Ему 18 лет, сейчас его правописание на уровне 12-ти летнего. У него есть сложности со 
счетом, но он смог сдать экзамены по некоторым предметам. Сейчас он учиться в 

сельскохозяйственном колледже  – 18 лет 
 

 

4 года 3 месяца 
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 Она хорошо проявляет себя в музыке, в актерском мастерстве. У нее хорошо 
получается шить и рисовать. У нее «отлично» по трем предметам и сейчас она 

учится в университете. Она читает всё, от учебников до романов  – 20 лет 
 

 Она училась в общеобразовательной школе и получила оценку 
«удовлетворительно» на  экзамене по искусству. Она слаба в математике, но сильна в 

английском  – 25 лет 
 

 Она сильна в искусстве и обожает читать женские журналы  – 31 год 
 

Наиболее часто встречающиеся признаки 
 Заболевания сердца 
Велокардиофациальный синдром 
стоит на втором месте после 
синдрома Дауна среди 
хромосомных нарушений, 
сопровождающихся 
врожденными пороками сердца. 
Заболевания сердца 
регистрируются примерно у 70% 
людей с велокардиофациальным 
синдромом, и именно они часто 
становятся поводом для 
генетического обследования, 
которое приводит к постановке 
диагноза велокардиофациальный 
синдром (McDonald-McGinn 
1999; Repetto 2009; Unique) 
Из-за высокой частоты пороков  
сердца при 
велокардиофациальном 
синдроме дети должны 
регулярно проходить 
кардиологическое обследование. 
Обычно оно включает  эхокардиографию (ультразвуковое сканирование сердца с 
использованием аппарата, очень похожего на те, которыми делают УЗИ во время 
беременности) или электрокардиограмму (которая регистрирует сердцебиение).  
Это неинвазивные процедуры, они абсолютно безвредны и безболезненны. При  
обнаружении порока сердца некоторым детям  может потребоваться операция. Она 
часто проводится в неонатальный период. Даже если у вашего ребенка порок сердца 
был исключен в младенчестве, существует риск возникновения небольших изменения 
со стороны сердца в более старшем возрасте. Поэтому рекомендуются регулярные 
кардиологические обследования даже тех детей, у которых нет никаких заболеваний 
сердца. Большинство этих изменений незначительны. 
Наиболее распространенные пороки  сердца у людей с велокардиофациальным 
синдромом – дефекты перегородок, но наиболее выраженные и наиболее легко 
диагностируемые аномалии затрагивают основные крупные сосуды сердца  -  аорту и 
легочную артерию. Наиболее распространенными являются тетрада Фалло, общий 
артериальный ствол и перерыв  дуги аорты. У ребенка может быть диагностирован как 
один порок сердца, так  и несколько (McDonald-McGinn 1999, Carotti 2008; Unique). 
Среди них могут быть: 
 

Тетрада Фалло (диагностирована у 22% людей с велокардиофациальным синдромом, 
а в 15-25% всех случаев тетрады Фалло её причиной является велокардиофациальный 

Верхняя полая 
вена 

Нормальное сердце 

Лёгочная артерия (по ней 
кровь идёт к лёгким)  

Аорта 

Кровь идет ко всем 
органам тела 

Митральный клапан 

Левое 
предсердие 

Правое 
предсердие   

Лёгочная вена 

Аортальный клапан 
Левый 

желудочек  

 

Правый 
желудочек  

клапан легочной 
артерии 

Трёхстворчатый 
клапан  

Нижняя полая вена  
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синдром). Это сложный порок сердца, включающий в себя  дефект межжелудочковой 
перегородки (см. стр. 13) и сужение клапана артерии, ведущей к легким. При этом 
венозная (бедная кислородом) кровь с трудом попадает в легкие, где в норме она 
должна насытиться кислородом, и через отверстие в сердце частично перетекает из 
одной его камеры в другую, откуда разносится по всему телу. При отсутствии других 
факторов риска, более 95% детей тетрадой Фалло успешно переносят операцию на 
первом году жизни. 
 

Перерыв  дуги аорты (диагностирован у 15% людей с велокардиофациальным 
синдромом). Аорта – основной кровеносный сосуд, который несет обогащенную 
кислородом кровь от сердца к органам. Аорта  выходит из сердца и в грудной клетке 
сначала поднимается вверх,  где от нее ответвляются кровеносные сосуды, несущие 
кровь к рукам и голове. Затем аорта поворачивает,  образуя дугу,  и направляется к  
нижней половине тела.  Отсутствие дуги аорты или ее части  называется перерывом 
дуги аорты.   
 

Дефекты межжелудочковой перегородки (ДМЖП) - это отверстия в стенке между 
двумя камерами сердца (желудочками). Из-за этого кровь перетекает из левого 
желудочка в правый, увеличивая приток крови в легкие. Лечение определяется 
индивидуально. Небольшие дефекты межжелудочковой перегородки могут закрыться 
самопроизвольно. Более крупный дефект межжелудочковой перегородки требует 
хирургического вмешательства для предотвращения проблем с легкими, которые 
могут возникать из-за увеличенного притока крови. 
 

Общий артериальный ствол  (диагностирован у 7% людей с велокардиофациальным 
синдромом). У ребенка с общим артериальным стволом, вместо отдельных 
кровеносных сосудов, выходящих из каждого желудочка сердца, есть только один 
большой сосуд, выходящий из сердца, который затем разветвляется на сосуды, 
ведущие к легким и всем остальным органам. Этот сосуд обычно располагается над 
обоими желудочками, при этом верхняя часть стенки между камерами сердца 
отсутствует, что  ведет к дефекту межжелудочковой перегородки. Обычно необходимо 
раннее хирургическое вмешательство. 
 

Сосудистое кольцо (диагностировано у 5% людей с велокардиофациальным 
синдромом)  аномальное строение аорты (см. диаграмму на стр. 12) и/или окружающих 
ее кровеносных сосудов. 
 

Дефект межпредсердной перегородки (ДМПП) - отверстие в стенке между правым и 
левым предсердиями. Часть крови перетекает из левого предсердия в правое, 
увеличивая приток крови в легкие. Лечение зависит от вида дефекта, его размера и 
возможности самопроизвольного закрытия. Лечение может включать в себя прием 
лекарств, помогающих сердцу работать лучше, профилактику потенциальных 
инфекций внутренних поверхностей сердца и хирургическое  ушивание дефекта или 
наложение заплаты.  
 

Аномалия дуги аорты. Эти аномалии возникают из-за нетипичных особенностей 
развития артерий дуги аорты. Например, сосуды, которые обычно работают только у 
плода, продолжают работать у рожденного ребенка. И наоборот, сосуды, которые 
обычно должны развиваться у ребенка, перестают работать.  
 

Прочие отклонения включают стеноз легочной артерии (вход в артерию, по которой 
кровь поступает в легкие, очень узок; может быть сужение как клапана легочной 
артерии, так и самой легочной артерии); гипоплазия левых отделов сердца (левая часть 
сердца не развита должным образом и очень мала); двустворчатый аортальный клапан 
(врожденный дефект аортального клапана, при котором клапан имеет только две 
створки (лоскута), а не три как обычно. Аортальный клапан обеспечивает поток крови 
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только в одном направлении. Если клапан двустворчатый, есть вероятность обратного 
заброса крови). 
 

 Нёбо 
Более 70% детей с велокардиофациальным синдромом имеют различные аномалии 
нёба. Это одна из самых частых проблем  при велокардиофациальном синдроме. Виды 
поражения нёба очень разнообразны и часто могут включать в себя сразу несколько 
аномалий. Наиболее распространенной проблемой является нёбно-глоточная 
недостаточность (НГН), встречающаяся примерно у 70% людей с 
велокардиофациальным синдромом. Нёбно-глоточный механизм управляет  передачей 
звуковых колебаний  и давления воздуха между ротовой полостью и носовой 
полостью. Различные нарушения этого механизма приводят к неполному закрытию 
клапана и развитию нёбно-глоточной недостаточности.  Причиной  НГН может быть 
анатомический дефект  (короткое нёбо), нарушение функции (гипотония нёбно-
глоточных мышц) или их комбинация. Иногда во время развития нёбо формируется 
неправильно. Это приводит к образованию расщелины нёба. Расщелина губы 
возникает, когда ткань, которая образует верхнюю губу, не срастается во время 
внутриутробного развития. Этот дефект встречается лишь изредка у людей с 
велокардиофациальным синдромом.  
Расщелина  нёба может затруднить процесс кормления  на ранних этапах жизни 
малыша. Как минимум 25% людей с велокардиофациальным синдромом имеют 
расщепление нёбного язычка (язычок, маленькая V-образная мясистая масса, 
свисающая с задней части  мягкого нёба, расщеплена). 
Аномалии  нёба в младенческом возрасте часто приводят к забросу пищи в нос, а в 
более старшем возрасте – к невнятной гнусавой речи, которую сложно понять (см. 
«Речь» стр.9)  
 

 Иммунитет 
Большинство детей с велокардиофациальным синдромом часто подвержены 
повторным инфекциям из-за нарушений функционирования иммунной системы. За 
работу иммунной системы младенцев и маленьких детей  отвечает вилочковая  железа, 
расположенная в грудной полости. Иногда может наблюдаться ее частичное или 
полное отсутствие, либо нарушение ее функций. В свою очередь, это может 
проявляться как в легкой, так и в тяжелой форме. Как правило, дети более 
чувствительны к простудам,  вирусным и грибковым инфекциям. У часто-болеющих 
детей  необходимо проверить иммунную систему, и в случае каких-либо нарушений их 
нужно направить  к иммунологу. Следует проявлять осторожность при вакцинации.  
Детям с серьезными нарушениями иммунной системы противопоказано введение 
живых вакцин. По мере взросления ребенка ситуация улучшается, однако у некоторых 
людей наблюдаются нарушения и в более позднем периоде детства, и даже во 
взрослом  возрасте.  У некоторых детей могут развиваться аутоиммунные заболевания, 
вызванные иммунодефицитом, такие, как ювенильный ревматоидный артрит (был 
обнаружен у пяти членов группы Unique), идиопатическая тромбоцитопеническая 
пурпура  (низкий уровень тромбоцитов), витилиго (нарушение пигментации отдельных 
участков кожи) и болезнь Грейвса (повышенная активность щитовидной железы) 
(Smith 1998; Sullivan 1999; Davies 2001; Sullivan 2004; Unique).  
 

 Гипокальциемия (недостаток кальция) 
Кальций необходим организму для работы нервных окончаний и мышц. Более, чем у 
половины детей с велокардиофациальным синдромом уровень кальция находится в 
пределах нормы, у остальных же  отмечается нехватка кальция. Это может привести к 
повышенной возбудимости, а также к более серьезным симптомам у детей: судорогам, 
болезненным сокращениям мышц  или покалыванию во рту и пальцах. Поэтому, 
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скорее всего у вашего ребенка будут контролировать уровень кальция.  Данная 
проблема обусловлена врожденными аномалиями  паращитовидных желез, которые 
вырабатывают паратиреоидный гормон. У большинства детей уровень кальция 
нормализуется к концу первого года жизни. Однако некоторым детям необходимо 
более длительно восполнять уровень кальция.  Легкие  симптомы можно 
предупредить, употребляя молоко перед сном. В более старшем возрасте 
гипокальциемия может возобновиться на фоне острого заболевания или в  период 
полового созревания, что может вновь потребовать приема препаратов кальция. 
Маловероятно, что у вашего ребенка появится гипокальциемия в более позднем 
периоде детства, если она не была обнаружена у него в младенчестве (Van den Bosch 
2002; Repetto 2009; Unique). 
 

 Почки и мочевыделительная система 
Около трети детей с велокардиофациальным синдромом имеют аномалии строения 
почек или нарушения их функционирования, такие как, например, единственная почка,  
неправильно сформированная почка или пузырно-мочеточниковый рефлюкс, при 
котором  происходит заброс мочи в обратную сторону -  из мочевого пузыря в почку, 
что может навредить почечной ткани. Кроме того,  у некоторых детей обнаруживаются 
инфекции мочевыводящих путей и недержание мочи (Wu 2002; Unique). 
 

 Судорожный синдром 
Судороги  встречаются как у детей, так и у взрослых у людей с 
велокардиофациальным синдромом. Судороги имеют различные причины,  в том числе 
могут быть вызваны низким уровнем кальция крови. Однако  в большинстве случаев 
судороги при  велокардиофациальном синдроме связаны с патологией нервной 
системы  и сопровождаются эпилептической активностью на электроэнцефалограмме. 
Дебют судорог может быть в любом возрасте. Приступы могут проявляться  в разной 
форме -  от потери сознания до большого эпилептического припадка. У большинства 
детей судорожный синдром хорошо контролируется с помощью лекарств. 
 

 Зрение 
Нарушения со стороны органа зрения часто встречаются при велокардиофациальном 
синдроме и включают: извитость сосудов сетчатки, уменьшение размеров  диска 
зрительного нерва, недоразвитие глаз, наличие расщелин  в радужке (колобом) и 
косоглазие, при котором один или оба глаза отклоняются внутрь, наружу или вверх.  
 

 Слух 
У некоторых детей с велокардиофациальным синдромом возникают проблемы со 
слухом. Наиболее распространенным нарушением является кондуктивная тугоухость, 
вызванная скоплением жидкости в среднем ухе (так называемый экссудативный 
средний отит или серозный средний отит). Экссудативный средний отит обычно 
проходит у детей с возрастом по мере их роста и укрепления иммунной системы. 
Таким образом, снижение слуха, вызванное экссудативным средним отитом, как 
правило, носит временный характер. Однако постоянное скопление жидкости в 
полости среднего уха может снизить слух у ребенка в период, критичный для развития 
речи и языковых навыков. Поэтому при стойком экссудативном среднем отите многим 
детям может назначаться установка специальной трубки для вентиляции среднего уха 
сквозь барабанную перепонку. Также  у одного ребенка из группы Unique 
диагностирована нейросенсорная  тугоухость. Подобные случаи описаны и в 
медицинской литературе (Unique).  
 

 Кости и скелет 
Аномалии развития позвоночника часто встречаются при велокардиофациальном 
синдроме, и в ряде случаев они требуют хирургического вмешательства. Наиболее 
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распространенной проблемой  является искривление позвоночника (сколиоз). В более 
редких случаях обнаруживаются аномалии отдельных позвонков, лишние ребра, 
лишние пальцы на руках и ногах, аномалии лопаток, преждевременное закрытие 
черепных швов (краниосиностоз).  При наличии показаний эти отклонения  могут быть 
устранены хирургическим путем. У некоторых детей наблюдаются конические пальцы. 
Многие дети страдают от боли в ногах и мышечных спазмов во время сна и в покое. Это 
может быть связано с напряжением связок ног, аномалиями стоп или голеностопного 
сустава, но в большинстве случаев причина неизвестна. Упражнения на  растяжку 
мышц и/или использование ортопедических стелек для обуви часто позволяет 
облегчить эти симптомы. У нескольких детей из группы Unique второй палец ноги 
выступает вверх или перекрещивается  с третьим пальцем (Ryan 1997; Unique). 
 

 Пищеварение  
Одной из проблем пищеварения является запор, который встречается у 75% детей с 
велокардиофациальным синдромом, входящих в  группу Unique, об этом также 
сообщается в медицинской литературе. Изменения в питании и/или лекарства могут 
помочь справиться с данной проблемой (Ryan 1997; Unique). 
 

 Зубы  
В целом у детей с хромосомными отклонениями больше проблем с зубами, чем у их 
сверстников. Как описывается в медицинской литературе и исследованиях Unique, 
проблемы с зубами включают патологию эмали, кариес, искривление зубов. Детям 
необходима регулярная и качественная стоматологическая помощь (Ryan 1997; Unique). 
 

 Аномалии гениталий 
У детей с велокардиофациальным синдромом нередки случаи незначительных 
аномалии половых органов, которые чаще бывают у мальчиков. Наиболее 
распространенной проблемой является крипторхизм (неполное опущение яичек). Если 
опущение яичек не произойдет естественным путем, они могут быть опущены с 
помощью операции. Кроме того, встречается гипоспадия, при которой наружное 
отверстие мочеиспускательного канала смещено (Ryan 1997; Unique). 
Описаны редкие случаи отсутствия матки у девочек (Unique).  
 

Поведение  
Социальные навыки у детей с велокардиофациальным синдромом развиты 
недостаточно, поэтому им сложнее заводить друзей. Их маленький рост и невнятная 
речь могут усугубить ситуацию. Такие дети, как правило, комфортнее себя чувствуют в 
привычной обстановке и со знакомыми им людьми. Дети с велокардиофациальным 
синдромом зачастую  застенчивые, инфантильные, импульсивные, чересчур 
доверчивые,  имеют резкие перепады настроения. Некоторые из них могут быть 
излишне  назойливыми и привязанными к своим матерям или другим близким (Vogels 
2002; Unique).  
Помимо этого, дети с велокардиофациальным синдромом более склонны к синдрому 
дефицита внимания и гиперактивности (СДВГ), для которого характерны 
неусидчивость и короткая продолжительность концентрации внимания. От трети до 
половины детей с синдромом делеции 22q11.2 имеют СДВГ. Расстройства 
аутистического спектра встречаются у 14-45% детей и подростков с 
велокардиофациальным синдромом, у 5-11% детей наблюдалось резко выраженное 
аутистическое расстройство (Fine 2005; Antshel 2007; Jolin 2009; Unique). Очень важно 
выявить аутизм, поскольку это позволит организовать специальное обучение и 
поведенческую терапию в соответствии с   особыми потребностями ребенка с аутизмом. 
Хотя большинству детей с велокардиофациальным синдромом не назначают 
лекарственную терапию при расстройствах поведения, существуют опубликованные 



17 

 

данные о том, что лекарственная терапия может быть эффективна при  СДВГ (Gothelf 
2003). 
Позднее, в подростковом и взрослом возрасте, у людей с синдромом делеции 22q11.2 
повышается риск развития психических расстройств, таких как депрессия, 
тревожность, обсессивно-компульсивное расстройство (ОКР), шизофрения и 
биполярное расстройство (Yamagishi, Srivastava 2003; Prasad 2008). На сегодняшний 
день известно, что из генетических факторов риска развития психоза 
велокардиофациальный синдром является наиболее значимым.  
 

Повышенный риск развития тревожного расстройства и депрессии у подростков с 
велокардиофациальным синдромом связан с половым созреванием и возрастающим 
давлением со стороны общества. (Swillen 1999).  
 

Обсессивно-компульсивное расстройство (ОКР) — это психическое расстройство, 
сопровождающееся навязчивыми, вызывающими тревогу мыслями, повторяющимися 
движениями, направленными на снижение чувства тревоги, или комбинациями 
навязчивых мыслей (обсессий) и движений (компульсий). По данным исследования с 
участием 43 человек ОКР было диагностировано у каждого третьего (Gothelf 2004).  
 

Шизофрения — это  расстройство, для которого характерны такие психические 
нарушения как галлюцинации (человек слышит и видит то, чего нет) и бред (человек 
верит в  выдуманные вещи). Для лечения шизофрении назначают медикаментозную 
терапию антипсихотическими препаратами в сочетании с когнитивно-поведенческой 
психотерапией (Bassett 2008). 
 

Биполярным аффективным расстройством (БАР), ранее известным как маниакально-
депрессивный психоз, согласно оценкам, страдает примерно 1% от всего населения. 
Для него характерны циклические периоды повышенной и пониженной энергии, при 
которых у человека наблюдаются перепады настроения от чрезвычайно приподнятого 
и возбужденного до раздражительного. Такие состояния могут длиться часами или 
неделями и сопровождаться нарушениями цикла сна-бодрствования, повышенной 
речевой активностью, импульсивным и компульсивным поведением, изменениями 
аппетита и беспорядочностью мыслей. Стадия приподнятого настроения (гипомания 
или мания) обычно сопровождается депрессией, для которой характерно состояние 
уныния или раздражительность, упадок сил, потеря интереса к тому, что обычно 
приносит удовольствие, бессонница или повышенная сонливость, также потеря 
аппетита или пристрастие к сладкому и углеводам. Для лечения заболевания 
необходимо установить пусковые факторы и предвестники  приступов,  назначить 
пациенту необходимые лекарственные препараты (Jolin 2009). 
Несмотря на то, что у большинства людей с велокардиофациальным синдромом не 
развивается шизофрения или биполярное  расстройство личности, риск развития 
психического заболевания у людей с велокардиофациальным синдромом в 25 раз 
выше, чем в общей популяции. Поэтому рекомендуется всех людей с 
велокардиофациальным синдромом проверять на наличие предвестников  психических 
заболеваний, что может помочь их ранней диагностике и лечению (Shprintzen 2008). 
Лечение психоза при велокардиофациальном синдроме обычными психотропными 
препаратами обычно не приносит результата. Одним из вариантов лечения  стало 
использование препаратов, которые снижают уровень дофамина в мозге (Graf 2001; 
O’Hanlon 2003). 
 

 Он очень веселый, ласковый и общительный  – 20 месяцев 
 

 У нее просто очаровательный характер. Поначалу она стесняется, но если 
привяжется к кому-то, она очень увлекается и может легко идти на контакт. Почти 
всегда у нее хорошее настроение. Улыбчивая, веселая и очаровательная девочка  – 3 
года 
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 Обычно он очень ласковый. Он застенчивый и 
гиперактивный. Иногда он будто чем-то 
одержим. У него есть определенные страхи, 
например, он боится больших пространств, 
толпы, громких голосов или шума  – 4 года 

 

 Раньше она была раздражительным, гневливым 
и агрессивным ребенком, но стала ласковая и 
спокойная — она повзрослела, принимала 
лекарства и прошла курс терапии! Она сделала 
большой шаг вперед! Иногда она испытывает 
чувство тревоги  – 10 лет 

 

 У нее нет проблем с поведением  – 8 лет  
 

 Иногда он может проявлять заботу и ласку. 
Обычно он очень вежлив с окружающими. 
Иногда его трудно уложить спать  – 11 лет 

 

 Обычно он ведет себя нормально, хотя и бывает 
подавлен — встает, хлопает дверьми, барабанит 
по столу, отказывается одеваться — но он 
может вести себя довольно мило  – 18 лет 

 

 Она хорошо себя ведет, но нервничает, когда мы в городе или супермаркете  – 20 
лет 

 

 Она словно ребенок, а еще у нее хорошее чувство юмора. После двадцати лет  у нее 
были выявлены психические нарушения, в том числе  депрессия. До настоящего 
времени она получает психиатрическую помощь. Недавно у нее случился срыв, 
сейчас она находится в психиатрическом отделении, и ее успешно лечат 
специалисты  – 31 год  

 

Сон 
Проблемы со сном возникают у многих детей с велокардиофациальным синдромом. 
Причины нарушения сна различны - это  тревожные состояния,  боль в ногах, 
обструктивное нарушение дыхания, а также различные психические расстройства. 
Когда приходит время ложиться спать, некоторым детям трудно успокоиться, поэтому 
они засыпают очень поздно. У части детей наблюдаются  приступы снохождения.   
 

Половое созревание  
Данные, опубликованные в медицинской литературе и в брошюрах Unique, дают 
основание полагать, что половое созревание проходит согласно возрастным нормам.  
 

Велокардиофациальный синдром у взрослых 
Велокардиофациальный синдром встречается у взрослых. Некоторые взрослые люди с 
легкими  проявлениями велокардиофациального синдрома узнали о его наличии 
только, когда отклонение было выявлено у их детей. Однако, как и у детей, проявления 
велокардиофациального синдрома у взрослых сильно варьируют. В одной из клиник 
США есть несколько 70-летних пациентов и, по крайней мере, один 80-летний 
(Shprintzen 2008). 
В группу Unique вступили 19 взрослых с 22q11.2DS. 18-летний молодой человек сдал 
выпускные экзамены и теперь учится в аграрном колледже. У него нет нарушений  
поведения, но он может впасть в депрессию. У него низкая самооценка. Другой 19-
летний молодой человек активен и импульсивен. Иногда у него случаются приступы 
депрессии.  

 

3 года 
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20-летняя девушка сдала 3 экзамена на отлично и сейчас учится на втором курсе 
университета, а также уже год обучается в США по программе обмена. Сначала ее 
речь была замедленная, но сейчас все в порядке. Она хорошо проявляет себя в музыке 
и в актерском мастерстве. У нее хорошо получается шить и рисовать. У нее 
обостренное чувство справедливости. Она любит литературу, музыку и театр. У нее 
есть лучшая подруга, и она очень близка с сестрой. Другой девушке 21 год, она очень 
привлекательна и живет полной, интересной жизнью. Она изучает курс по уходу за 
детьми и хочет работать в школе ассистентом по уходу за детьми с особыми 
потребностями. 25-летняя девушка сдала экзамен для учеников средней школы, 
подтверждающий ее творческие способности. Она хорошо проявляет себя в предметах, 
связанных с творчеством и  музыкой, делает успехи в изучении английского языка, 
также у нее хорошая память, но для нее трудна математика — ей сложно разобраться с 
деньгами и со всем, что связано с цифрами. Ей нравится читать журналы и романы. 
Она прошла курсы обучения жизненным навыкам, сейчас является волонтером на 
игровой площадке и живет дома. Она ходит в художественный кружок раз в неделю и 
является членом молодежного движения для девушек «Ranger Guide», участие в 
котором помогает ей адаптироваться в обществе. Она страдает приступами 
беспокойства, депрессией и паническими атаками.  
31-летняя женщина прошла компьютерный курс в колледже. Ей хорошо дается 
гончарное дело и творческие занятия. Она любит читать журналы. Когда ей было 
около 20 лет, у нее началась депрессия и психические нарушения. Ее самооценка 
сильно упала. Сейчас она позитивно настроена и хочет вести социальную жизнь. Ей 
нравится смотреть телевизор (особенно мелодрамы), она добрая и у нее хорошее 
чувство юмора. У нее психотическая депрессия, она принимает антипсихотические 
препараты (Unique). 
Одно из исследований с участием 78 взрослых с велокардиофациальным синдромом 
показало, что  8 процентов имеют нормальный интеллект, примерно 50 процентов -  
пограничный уровень интеллекта, примерно  треть -  незначительные трудности в 
обучении, и менее 8 процентов — умеренные трудности в обучении (Bassett 2005). В 
другом  исследовании 19 взрослых с 22q11.2DS было показано, что они хуже, чем их 
ровесники выполняют задания на социальные взаимодействия и планирование, но нет 
никаких отличий в результатах тестов на внимательность, беглость речи или на 
усвоение/запоминание (Henry 2002). Еще одно  исследование было  направлено на тех 
взрослых, у которых выявили велокардиофациальный синдром после постановки 
диагноза их ребенку. Из 19 взрослых (в возрасте 20-52 лет), включенных в это 
исследование,  две третьих окончили среднюю школу, почти все матери были 
домохозяйками, а отцы работали в сфере обслуживания, охранниками и молочниками 
(McDonald-McGinn 2001).  
Наиболее актуальной темой в изучении велокардиофациального синдрома у взрослых  
стала шизофрения (см. Поведение страница 16) (Chow 2006). 
 

Почему люди с велокардиофациальным синдромом так 
отличаются друг от друга? 
Мы еще не готовы дать точный ответ, но на это влияют как гены человека, так и 
окружающая среда. 
 

Современные исследования локуса 22q11.2 
Симптомы велокардиофациального синдрома, вероятно, связаны  с потерей 
нескольких генов на участке 22q11.2. В большинстве случаев (почти  в 90 процентах) 
причиной  велокардиофациального синдрома является делеция размером 3 Мб на 
участке 22q11.2, включающая примерно от 30 до 40 генов (Lindsay 1995; Carlson 1997; 
Shaikh 2000). Это наиболее типичная делеция. Однако у некоторых людей  
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обнаруживается более мелкая по размеру делеция в 1,5Мб, либо  другая атипичная 
делеция, затрагивающая приблизительно 24 гена (Fernandez 2009). Предпринимались 
попытки сопоставить размер и участок делеции 22q11.2 с  проявлениями 
велокардиофациального синдрома, но тесной взаимосвязи установить не удалось. 
Однако существует широкое разнообразие признаков проявления синдрома, даже 
внутри семей с одинаковым типом делеции.  
Исследователи применяют комплексный подход, чтобы подробнее изучить 
велокардиофациальный синдром. Для этого они обследуют людей с делецией 22q11.2, 
изучают гены, которые предположительно играют роль в проявлениях синдрома,  и 
проводят исследования  на мышах. До сих пор не все 30-40 генов на этом участке  
хорошо  изучены. Однако, исследования показали, что потеря гена ТВХ1 на хромосоме 
22, вероятно, приводит ко многим характерным проявлениям синдрома, таким как  
порок сердца, расщелина нёба, особые черты лица, потеря слуха, низкий уровень 
кальция. Ген TBX1 отвечает за образование белка под названием T-box 1. Гены группы 
T-box играют важную роль при формировании  тканей и органов на стадии 
эмбрионального развития. Очевидно, белок T-box1 играет важную роль в развитии 
мышц и костей лица и шеи, крупных артерий, которые переносят кровь,  уха, а также  
вилочковой и паращитовидных желез. Однако следует отметить, что примерно у 25-30 
процентов людей с велокардиофациальным синдромом и делецией гена TBX1 нет 
заболеваний сердца, именно поэтому можно предположить, что  возникновение порока 
сердца связано не только с утратой гена ТВХ1. Некоторые исследования показывают, 
что делеция этого  гена  также может быть причиной нарушений поведения (Prasad 
2008; Scambler 2010). 
Повышенный риск возникновения поведенческих нарушений и психических 
расстройств может быть связан с утратой гена COMT на том же участке 22-й 
хромосомы (Prasad 2008). Ген СOMT кодирует фермент катехол-О-метилтрансфераза, 
который активен в головном мозге и других тканях. У мышей с делецией гена  COMT 
наблюдается расстройство поведения. Исследования вариаций в гене СОМТ наряду с 
другими факторами, возможно, помогут  объяснить причины шизофрении и других 
расстройств поведения, наблюдаемых при велокардиофациальном синдроме.  Большое 
количество других генетических и внешнесредовых факторов, которые в основном пока 
неизвестны, вероятно, определяют  риск развития данных заболеваний. Однако 
считается, что продукт  гена СОМТ взаимодействует c половыми гормонами 
(например, с эстрогеном), что может  способствовать возникновению психических 
расстройств при велокардиофациальном синдроме в подростковом и молодом  возрасте 
(Gogos 1998; Gothelf 2005). 
Ген PRODH также может быть ассоциирован с поведенческими и психическими 
проблемами, наблюдаемыми при синдроме делеции 22q11.2. Мыши, у которых 
отсутствует ген PRODH, имеют проблемы с концентрацией внимания (Gogos 1999). 
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Вероятно, что с проявлениями велокардиофациального синдрома ассоциированы и 
такие гены, как DGCR8, ZDHHC8 и GNB1L.  
Мыши, у которых отсутствует ген Dgcr8, имеют  отклонения в поведении, характерные 
для  велокардиофациального синдрома (Stark 2008); в то время как оба гена ZDHHC8 и 
GNB1L имеют отношение к развитию шизофрении (Liu 2002; Paylor 2006). Другие 
гены, располагающиеся в зоне делеции, также, возможно, отвечают за наличие или 
отсутствие специфических  признаков велокардиофациального синдрома. 
Выявление генов, ответственных за те или иные клинические проявления 
велокардиофациального синдрома, представляет особый интерес и может лечь в 
основу будущих исследований. Но неизвестно, приведет ли это к изобретению нового 
метода лечения. Кроме того, утрата гена не во всех случаях будет ассоциирована с 
характерными для нее клиническими признаками. Проявится ли характерный признак, 
часто зависит от других генетических факторов и факторов окружающей среды. 
 

Почему это произошло? 
Обоим родителям необходимо сдать анализ крови для проверки хромосом, чтобы 
выяснить, почему произошла делеция 22q11.2. В подавляющем большинстве случаев 
(более 90%) при делеции 22q11.2 у ребенка его родители имеют нормальный набор 
хромосом. Для обозначения этого явления генетики используют термин «de novo» (dn), 
что означает на латинском языке «впервые». Делеция 22q11.2 de novo возникает в 
процессе формирования сперматозоидов отца или яйцеклеток матери, или в процессе 
формирования и деления клеток эмбриона на ранних стадиях его развития (Bassett 
2008).  
В оставшихся 10% случаев велокардиофациальный синдром имеется  у одного из 
родителей, и он передается по наследству ребенку. Часто один из родителей даже не 

Гены: Особенности: 

DGCR6 
PRODH 
IDD 
TSK1/2 
ES2 
GSCL 
CTP 
HIRA 
NLVCF 
UFD1L 
CDC45L 
TMVCF 
CDcrel1 
GP1BB 
TBX1 
GNBIL 
TRXR2 
COMT 
ARVCF 
DGCR8 
RANBP1 
ZDHHC8 

Поведенческие проблемы? 
Психические расстройства? 

Шизофрения? 

Поведенческие проблемы? 
Психические расстройства? 

Пороки сердца 
Расщелина нёба 
Потеря слуха 
Низкий уровень кальция 

Поведенческие проблемы? 

Шизофрения? 
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 подозревает о том, что у него велокардиофациальный синдром до тех пор, пока диагноз 
не поставят его ребенку. Это происходит потому, что внешние признаки 
велокардиофациального синдрома могут быть почти незаметны и индивидуальны для 
каждого пациента, даже среди членов одной семьи. В очень редких случаях делеция 
22q11.2 сочетается с избытком материала  другой хромосомы, что является результатом 
перестройки хромосом одного из родителей. Обычно такую перестройку называют 
сбалансированной транслокацией, при которой хромосомы меняются материалом 
между собой. Так как при этом число копий генов не увеличивается и не уменьшается, 
такой родитель обычно не имеет проблем со здоровьем или  развитием, хотя может 
столкнуться с трудностями при зачатии и вынашивании ребенка. Сбалансированные 
транслокации, которые затрагивают одну или несколько хромосом — не редкость: один 
человек из 500 является носителем транслокации, то есть более 13 миллионов человек 
на планете являются носителями сбалансированных транслокаций.  
Независимо от того, является ли делеция унаследованной или впервые возникшей, 
совершенно точно можно сказать только то, что вы, как родители, никакими своими 
действиями не могли вызвать делецию 22q11.2, а также никаким образом не могли это 
предотвратить. На сегодняшний день нет данных о том, что какие-либо факторы  
окружающей  среды, режима питания или образа  жизни могли бы быть причиной 
таких хромосомных перестроек. Никто не виноват в том, что произошла делеция. 
 

Может ли это произойти снова? 
Вероятность повторения велокардиофациального синдрома при последующей 
беременности зависит от хромосомного набора родителей. Если результаты 
хромосомного анализа крови показывают, что у матери и отца нормальные хромосомы, 
то повторное рождение ребенка с делецией 22q11.21  маловероятно. Но всё же есть 
небольшая вероятность того, что делеция произошла во время формирования 
яйцеклеток  или сперматозоидов у родителей. В этом случае  есть небольшой риск 
повторения велокардиофациального синдрома. Однако если  у одного из родителей 
имеется хромосомная перестройка или делеция, затрагивающая участок 22q.11.2, то 
вероятность повторения синдрома у потомства  значительно возрастает. 
Родителям следует пройти медико-генетическое консультирование, чтобы обсудить их 
индивидуальный генетический риск и варианты проведения пренатальной диагностики 
и преимплантационного  генетического тестирования (ПГТ). ПГТ возможно только при  
экстракорпоральном оплодотворении и биопсии эмбрионов, после чего здоровые 
эмбрионы могут быть  перенесены в матку. Если же родители выбирают естественное 
зачатие, то возможна пренатальная диагностика. Для исследования хромосом ребенка в 
этом случае проводится биопсия хориона или амниоцентез. Подобные виды 
диагностики имеют высокую точность, но они доступны не во всех странах.  
Ультразвуковая диагностика плода, в том числе исследование сердца плода, также 
важна при повышенном риске возникновения велокардиофациального синдрома. 
 

Если у одного из членов семьи велокардиофациальный 
синдром присутствует легкой форме, повторится ли 
синдром у других членов семьи также в легкой форме? 
Не обязательно. Между членами одной и той же семьи может быть много различий. 
Нам известно, что у пораженных членов одной семьи проявления синдрома могут 
варьировать от легкой до тяжелой степени.  
 

Родятся ли у моего ребенка дети с подобной патологией? 
Ваш ребенок с велокардиофациальным синдромом может в будущем планировать 
деторождение.  Считается, что люди с данным синдромом обладают нормальной 
фертильностью. При каждой беременности  носитель делеции может передать ее  
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потомству с вероятностью 50%. В то же время шанс,  что ребенок родится без делеции, 
также составляет  50%. Пренатальная диагностика поможет определить, получил ли 
плод делецию (cм. выше). От уровня развития  Вашего сына или Вашей дочери будет 
зависеть, насколько он/она будет принимать участие в воспитании своего ребенка. 
 

 
 
 
 

Семьи рассказывают... 
 

 Эти дети солнечные, они очаровательные, обаятельные и приятные. Они могут много 
смеяться и знают, как себя развлечь  

 

 Он очень веселый, ласковый и общительный  
 

 Она делает всё, чтобы доказать, что не стоит в ней сомневаться  
 

 Она счастливая и здоровая  
 

 Она неординарная  
 

 Он дал нам понимание того, что на самом деле важно - мы больше не переживаем о 
мелочах. Он научил нас очень многому  

Звезда рождественских утренников 
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