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Abstract. Lejeune syndrome (OMIM 123450) was first described by a French pediatrician Jean and others. in 1963, and 
due to the presence of the defect on the short arm of chromosome 5. The prevalence of this syndrome is 1 case in 25,000 - 
60,000 babies. Clear depending on the country of nationality or climatic factors were found. It is noted that girls suffer more 
often than boys (approximately 1: 1.25). The syndrome gets its name from the distinctive cry of children who like the cry of 
a cat. This feature is due to pay a kind of laryngeal structure and characteristics of the nervous system. A case from practice 
Syndrome stale. The attention is focused on the clinical features of this syndrome and diagnostic criteria.
Key words: Lejeune syndrome, children deletion of chromosome 5, short arm, cat cry, clinic.

Резюме. Cиндром Лежана (ОМІМ 123450) вперше описаний французьким лікарем-педіатром Лежаном та ін. у 
1963 р., та зумовлений наявністю дефекту на короткому плечі 5 хромосоми. Поширеність даного синдрому ста-
новить 1 випадок на 25000 - 60000 новонароджених. Чіткої залежності від країни, національності чи кліматичних 
чинників не виявлено. Відзначено, що дівчатка хворіють дещо частіше ніж хлопчики (приблизно 1: 1,25). Синдром 
отримав свою назву через характерний плач дітей, який подібний на крик кішки. Така особливість плачу зумовлена 
своєрідною будовою гортані та особливостями нервової системою. Описано випадок  з практики синдрому Лежа-
на. Акцентовано увагу на клінічних особливостях даного синдрому та діагностичних критеріях. 
Ключові слова: синдром Лежана, діти, делеція 5 хромосоми, коротке плече, котячий крик, клініка.

Вступ. Cиндром Лежана (ОМІМ 123450) (син.: Крі ду Чат, син-
дром котячого крику) був вперше описаний французьким лікарем-
педіатром Лежаном та ін. у 1963 р. Це хромосомне захворювання, 
яке зумовлене наявністю дефекту на короткому плечі 5 хромосо-
ми. Це може бути повна відсутність короткого плеча, часткова його 
делеція (ділянки  5р12.2 – 5р12.3), формування кільцевої хромосо-
ми та мозаїчні варіанти [1,5].

Поширеність даного синдрому варіює в широких межах. За різни-
ми даними вона складає від 0,00002 до 0,00004%, тобто 1 випадок на 
25 - 60000 новонароджених. Чіткої залежності від країни, національ-
ності чи кліматичних чинників не виявлено. Відзначено, що дівчатка 
хворіють дещо частіше ніж хлопчики (приблизно 1: 1,25) [2,7]. 

Синдром отримав свою назву через характерний плач дітей, 
який подібний на крик кішки. Така особливість плачу зумовлена 
своєрідною будовою гортані та особливостями нервової системою. 
Близько 1/3 дітей втрачають цю рису до 2 років. Іншими симптома-

ми, які супроводжують даний синдром є: проблеми з харчуванням 
у зв'язку з труднощами при ковтанні і смоктанні, низька вага дитини 
при народженні (близько 2,5 кг) та низькі темпи фізичного розвитку; 
груба затримка розвитку когнітивних, мовних функцій;  проблеми з 
поведінкою, такі як: гіперактивність, агресія, істерики і одноманітні 
рухи, які постійно повторюються; надмірне, неконтрольоване сли-
новиділення; запори [3,4].

У ранньому дитячому віці характерні зміни лицевого черепа, а 
саме: місяцеподібне обличчя з очним гіпертелоризмом; антимон-
голоїдний розріз очей, епікант, сплощений ніс, мікрогнатія, низько 
розташовані вушні раковини, попереду яких часто є невеликі круглі 
фіброзні вузлики. Мозковий череп відносно малих розмірів (мікро-
цефалія), доліхоцефалічної форми з виступаючими лобними бу-
грами. Шия у хворих коротка з надлишковою шкірою, яка формує 
крилоподібні складки. У деяких випадках трапляється щілина губи 
або піднебіння, готичне піднебіння і розщеплення язичка. Можуть 
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бути зміни з боку очей, а саме косоокість, астигматизм [6].
Додатковими типовими ознаками захворювання можна назвати: 

гіпотонію, брахідактилію, 4-х пальцеву долонну складку і ваду серця 
(дефект міжшлуночкової перегородки, дефект міжпередсердної пе-
регородки, відкрита артеріальна протока, тетрада Фалло). 

Рідше трапляється дисплазія тимуса, непрохідність кишечника, 
мегаколон, пахова грижу, вивих кульшових суглобів, крипторхізм, 
гіпоспадію, вади нирок (підковоподібна нирка, ектопія або агенезія, 
гідронефроз), клинодактилія п'ятого пальця, клишоногість, плоско-
стопість, синдактилія другого і третього пальців рук і ніг, підвищена 
гнучкість суглобів [1]. 

У людей з синдромом котячого крику зазвичай немає проблем 
зі статевою системою і репродуктивністю (народженням дітей).

Хворі дівчата досягають статевої зрілості, розвиток вторинних 
статевих ознак не порушується. Будова статевих органів і шляхів 
у осіб жіночої статі, як правило, нормальне, за винятком дворогої 
матки, яка іноді трапляється у цих хворих. У чоловіків яєчка часто 
малих розмірів, але сперматогенез порушений незначно [4].

Клінічне спостереження
Хлопчик А., 11 місяців (рис.), батьки звернулися до невролога з 

затримкою стато-кінетичного розвитку.
 

Рис. 1. Хлопчик А., 11 місяців. Особливості фенотипу дити-
ни з синдромом Лежана (мікроцефалія, очний гіпертелоризм, 
епікант, широке перенісся, коротка шия)

Батьки звернулися зі скаргами на те, що дитина не сидить, по-
гано тримає голову.

Анамнез сімейний: батьки українці за національністю, місце 
проживання до заключення шлюбу в радіусі 1 км. Близькоспорід-
нений шлюб заперечують. Є професійні шкіливості – робота за 
комп‘ютером, психоемоційні навантаження. Батько дитини курить. 
По лінії матері часто трапляються онкологічні захворювання, а по 
лінії батька прослідковується розумова відсталість та онкологічні за-
хворювання. Зріст батька — 178 см, зріст матері — 163 см. У родо-
воді випадків психічних захворювань, епілепсії не виявлено. Мати 
хлопчика страждає на порушення оваріально-менструального циклу.

Анамнез життя і захворювання: хлопчик від четвертої плано-
ваної вагітності, яка перебігала на фоні анемії, загрози викидня та 
кровотечі в 21-22 тижні, обвиття пуповиною навколо шиї. При про-
веденні ІФА діагностики на TORCH інфекції — виявлено токсоплаз-
моз. Пологи четверті, у 35 тижнів, нормальні, маса при народженні 
— 2550 г, довжина — 46 см. Закричав відразу, оцінка за шкалою Ап-
гар — 7/8 балів. При зверненні до невролога акцентовано увагу на 
незвичайний плач дитини та фенотип, рекомендовано дослідження 
каріотипу, результат — 46, XY, del (5) (p14). Був запідозрений уро-
джений гіпотиреоз, проведено дослідження тиреоїдного профілю, 
результат — нормальний тиреоїдний статус. 

Виставлено діагноз Синдром Лежана (5р-). Виражена затримка 
стато-кінетичного та психічного розвитку. Затримка фізичного розвитку.

Дані об'єктивного обстеження: 
Зріст — 48 см, вага – 6,4 кг (6 місяців). Фізичний розвиток нижче 

середнього, гармонійний. Sds зросту відповідає -3 (норма — -2 + 2). 
Особливості фенотипу (рис.): мікроцефалія, очний гіпертелоризм, 
епікант, широке перенісся, коротка шия, м‘язова гіпотонія. По вну-
трішніх органах — без особливостей. Статевий розвиток за Tanner 
— I (що відповідає допубертатному періоду).

Дані лабораторних та функціональних досліджень:
Клінічний аналіз крові анемія І ст., незначний анізоцитоз та не-

значна гіпохромія.
Біохімічний аналіз крові – загальний холестерин на верхній 

межі норми, підвищення лактатдегідрогенази загальної у 2 рази, 
незначне підвищення лужної фосфотази.

Тиреоїдний профіль (ТТГ) – 2,77 мкМО/мл (норма – 1,36-8,8), 
тироксин вільний  - 1,22 нг/дл (норма – 1,1-2,2). 

УЗД щитовидної залози та внутрішніх органів — без патології. 
ЕКГ — без патології. На нейросонографії розширення передніх ро-
гів бічних шлуночків. Аудіограма — без патології.

Консультації спеціалістів:
Ендокринолог – затримка фізичного розвитку. 
Окуліст — патології не виявлено.
Невролог — виражена затримка стато-кінетичного та психічно-

го розвитку.
Генетик — синдром Лежана.
Лікування: дитині рекомендовано курси кортексину та агванта-

ру, контроль росту, спостереження генетика та невролога.
Висновок. Таким чином, представлене клінічне спостережен-

ня демонструє складності диференційно-діагностичного пошуку, 
необхідність інтегрувати окремі ознаки в загальний фенотип того 
чи іншого патологічного стану для цілеспрямованої своєчасної діа-
гностики окремих форм спадкових захворювань. За наявності пре-
натальної патології плода, а саме затримки внутрішньоутробного 
розвитку та наявності у вагітної TORCH інфекції необхідно призна-
чати медико-генетичне консультування із додатковими неінвазив-
ними та інвазивними обстеженнями плода. Своєчасна діагностика, 
уточнення ґенезу кожного синдрому особливо важливі, тому що 
дозволяють знайти оптимальний підхід до лікування цих станів, 
профілактиці можливих ускладнень; попередженню повторного ви-
никнення спадкових хвороб в уражених сім'ях (медико-генетичне 
консультування). Це диктує необхідність лікарям різних спеціаль-
ностей чітко орієнтуватися в потоці спадково зумовленої патології.
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Abstract. 50 patients with chronic pancreatitis (CP) aged from 45 to 63 including 23 patients with CP and normal body index 
(1st group), 27 patients with CP and obesity of the 1st degree (2nd group). The diagnosis of CP exacerbation was made 
on the basis of anamnesis, clinical and ultrasonographic findings with biochemical substantiation of hyperfermentemia 
syndrome. The diagnosis of obesity was made on the basis of the analysis of the body mass index (BMI) more than 30 kg/
m2. A comparative analysis of the morphological structure of the pancreatic tissue received during autopsy of patients with 
CP against the ground of obesity and normal body mass died due to various reasons including complications of metabolic 
syndrome has been made. The patients with obesity from morphological point of view were proved to be statistically 
characterized by more considerable progressing fibrous reconstruction of the organ. Patients with chronic pancreatitis and 
obesity presented considerable metabolic changes of the extracellular matrix components assuming a reliable increase of 
synthesis intensity of collagen, glycoproteins, molecular hyperproduction of cellular adhesion and acute phase proteins, 
increased catabolism of fucoglycoproteins against a reliable decrease of seromucoids and ceruloplasmin content with 
antioxidant properties in the blood.  Increase of proteolytic blood activity and inhibition of collagenolysis processes due to 
the decrease of matrix metalloproteinase-1 activity, increase of inhibitory effect power of the tissue and plasma inhibitors 
of proteolysis and collagenolysis were found in patients with CP against the ground of obesity.  
Key words: chronic pancreatitis, obesity, autopsy, pancreas, proteinase-inhibitory imbalance, connective tissue, 
metabolism.  


