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Âñòóï
Ó ïåä³àòðè÷í³é ïðàêòèö³, ïîðÿä ³ç çàòðèìêîþ

çðîñòó, òðàïëÿþòüñÿ ñòàíè, ó êë³í³÷í³é êàðòèí³
ÿêèõ äîì³íóº íàäëèøêîâèé çð³ñò. Ïàòîëîã³÷í³
ñòàíè, ÿê³ êë³í³÷íî ïðîÿâëÿþòüñÿ âèñîêèì
çðîñòîì, ãåíåòè÷íî ãåòåðîãåíí³ òà âêëþ÷àþòü
õðîìîñîìí³ ³ ãåíí³ çàõâîðþâàííÿ.

Çíàííÿ ãåíåçó òà êë³í³÷íî¿ ñèìïòîìàòèêè
ïàòîëîã³¿, ùî õàðàêòåðèçóºòüñÿ âèñîêèì çðîñòîì,
º íåîáõ³äíèì äëÿ ÷³òêî¿ îð³ºíòàö³¿ â äèôåðåíö³éíî-
ä³àãíîñòè÷íèõ àñïåêòàõ îêðåìèõ íîçîëîã³÷íèõ
ôîðì, ïðèçíà÷åíí³ àäåêâàòíîãî ë³êóâàííÿ òà
åôåêòèâíîãî ìåäèêî-ãåíåòè÷íîãî êîíñóëüòóâàííÿ.
Íàéóñï³øí³øîþ º ä³àãíîñòèêà ñïàäêîâèõ çàõâî-
ðþâàíü, ÿê³ ìàþòü õàðàêòåðí³ êë³í³÷íî-ôåíîòè-
ïîâ³ ìàðêåðè. Äî òàêèõ çàõâîðþâàíü, íàñàì-
ïåðåä, íàëåæèòü ñèíäðîì Ñîòîñà.

Ñèíäðîì Ñîòîñà, àáî ñèíäðîì öåðåáðàëüíîãî
ã³ãàíòèçìó, âïåðøå îïèñàíèé àìåðèêàíñüêèì
ïåä³àòðîì J. Sotos â 1964 ð. [6], à îñíîâí³ ä³àã-
íîñòè÷í³ êðèòåð³¿, îïèñàí³ Cole òà Hughes ó 1994
ðîö³ [4], âêëþ÷àþòü õàðàêòåðíèé ëèöåâèé
ôåíîòèï, ïðåíàòàëüíó ìàêðîñîì³þ òà òðóäíîù³ ó
íàâ÷àíí³. Ó 2002 ðîö³ âñòàíîâëåíî ãàïëîíåäîñ-
òàòí³ñòü ãåíà NSD1 òà ïåâíèé ìóòàö³éíèé ñïåêòð
ó ãåí³ NSD1 [5].

×àñòîòà ïàòîëîã³¿ - 1 âèïàäîê íà 10000-14000
íîâîíàðîäæåíèõ. Ó ë³òåðàòóð³ îïèñàíî áëèçüêî
300 âèïàäê³â ñèíäðîìó [1, 6]. Ñåðåä õâîðèõ ïåðå-
âàæàþòü õëîï÷èêè [1, 2].

Çàõâîðþâàííÿ âèíèêàº ïåðåâàæíî ñïîðàäè÷íî,
îäíàê îïèñàí³ âèïàäêè àóòîñîìíî-äîì³íàíòíîãî
óñïàäêóâàííÿ [8]. Ñèíäðîì ïîâ'ÿçóþòü ³ç
ìóòàö³ÿìè âñåðåäèí³ ãåíà NSD1, ëîêàë³çîâàíîãî â
ñåãìåíò³ 5q35, ïðîòå ìîæëèâà ³ äåëåö³ÿ ãåíà, ùî
ñóïðîâîäæóºòüñÿ á³ëüø òÿæêîþ ðîçóìîâîþ
â³äñòàë³ñòþ. Ãåí êîäóº ã³ñòîíîâó ìåòèëòðàíñ-

ôåðàçó â H4K20 òà H3K36, ìàº áàãàòî ôóíêö³î-
íàëüíî-àêòèâíèõ ä³ëÿíîê (äîìåí³â) òà â³ä³ãðàº
ðîëü ó ðåãóëÿö³¿ òðàíñêðèïö³¿.

Çàõâîðþâàííÿ ìàí³ôåñòóº ç íàðîäæåííÿ:
ìàêðîöåôàë³ÿ â ïîëîâèíè íîâîíàðîäæåíèõ òà ó
âñ³õ ä³òåé ãðóäíîãî â³êó. Ñåðåäíÿ äîâæèíà íîâî-
íàðîäæåíî¿ äèòèíè - 55 ñì, ìàñà - 3900 ã. ²íòåí-
ñèâíèé ð³ñò âèçíà÷àºòüñÿ âæå â ïåðø³ 3-4 ðîêè
æèòòÿ äèòèíè ïðè íîðìàëüí³é ïðîäóêö³¿ ñîìà-
òîòðîïíîãî ãîðìîíó òà ³íøèõ ôàêòîð³â ðîñòó
(ê³íöåâèé çð³ñò ïàö³ºíò³â â³äïîâ³äàº àáî äåùî
ïåðåâèùóº âåðõíþ ìåæó íîðìè) [6]. Õàðàêòåðí³
÷åðåïíî-ëèöåâ³ äèçìîðô³¿: ìàêðîäîë³-õîöåôàë³ÿ,
ëîáí³ áóãðè, ùî âèñòóïàþòü, ãðóá³ ðèñè îáëè÷÷ÿ ç
ã³ïåðòåëîðèçìîì, ñòðàá³çì, àíòèìîíãîëî¿äíèé
ðîçð³ç î÷åé, ïðîãíàòèçì, ìàêðîãëîñ³ÿ òà ãîòè÷íå
ï³äíåá³ííÿ, ïðîãðåñóþ÷à ïðîãåí³ÿ. Àíîìàë³¿
îïîðíî-ðóõîâî¿ ñèñòåìè ïðåäñòàâëåí³ ìàñèâíèìè
êèñòÿìè òà ñòîïàìè, ê³ôîñêîë³îçîì òà ñèíäàê-
òèë³ºþ ñòîï. Ç³ ñòîðîíè âíóòð³øí³õ îðãàí³â -
â³ñöåðîìåãàë³ÿ. Ìîæëèâ³ âàäè ðîçâèòêó ñåðöÿ,
íèðîê, öåíòðàëüíî¿ íåðâîâî¿ ñèñòåìè. Ó
ïîîäèíîêèõ âèïàäêàõ ñïîñòåð³ãàþòüñÿ òðåìîð,
ñóäîìè òà ïîðóøåííÿ êîîðäèíàö³¿ ðóõ³â,
ñïîâ³ëüíåíå ôîðìóâàííÿ çàãàëüíèõ ðóõîâèõ
íàâè÷îê, ïðèñóòíÿ ì'ÿçîâà ã³ïîòîí³ÿ, ã³ïåððåô-
ëåêñ³ÿ, âèðàæåí³ ðîçëàäè ïîâåä³íêè [7]. Ð³çíèé
ñòóï³íü ðîçóìîâî¿ â³äñòàëîñò³ (IQ â ìåæàõ â³ä 20
äî 103). Îäí³ºþ ç éìîâ³ðíèõ ïðè÷èí ðîçâèòêó
ïóõëèí ó õâîðèõ ³ç ñèíäðîìîì Ñîòîñà ìîæå áóòè
çíèæåííÿ ðåïàðàö³éíî¿ çäàòíîñò³ ÄÍÊ ë³ìôîöèò³â
êðîâ³ òà â³äñóòí³ñòü àäàïòèâíî¿ â³äïîâ³ä³ [3].

Ðåíòãåíîôóíêö³îíàëüí³ ìåòîäè äîñë³äæåííÿ
âèÿâëÿþòü âèïåðåäæåííÿ ê³ñòêîâîãî â³êó, ðîçøè-
ðåííÿ øëóíî÷ê³â ìîçêó áåç îçíàê ï³äâèùåííÿ
âíóòð³øíüî÷åðåïíîãî òèñêó, ã³ïîïëàç³þ ìîçîëèñ-
òîãî ò³ëà. Âåðèô³êàö³ÿ ìóòàö³¿ â ãåí³ NSD1 º
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ä³àãíîñòè÷íî çíà÷èìîþ ïðè ñèíäðîì³ Ñîòîñà òà
çàáåçïå÷óº îá'ºêòèâíèé ³äåíòèô³êàö³éíèé ìåòîä
ïðè òèïîâ³é êë³í³÷í³é êàðòèí³. Ãåíåòè÷íèé ðèçèê
äëÿ íàùàäê³â âèñîêèé, àëå â³äíîñíî ñïðèÿòëèâèé
ïðîãíîç íå äàº ï³äñòàâ äëÿ ðåêîìåíäàö³é ùîäî
îáìåæåííÿ ä³òîíàðîäæåííÿ.

Äèôåðåíö³éíà ä³àãíîñòèêà ïðîâîäèòüñÿ ç äîá-
ðîÿê³ñíîþ ñ³ìåéíîþ ìàêðîöåôàë³ºþ, ñèíäðî-ìîì
Ìàðò³íà-Áåëà, Áåêâ³òà-Â³äåìàíà òà ³íøèìè çàõ-
âîðþâàííÿìè.

Ë³êóâàííÿ ñèíäðîìó Ñîòîñà ïåðåäáà÷àº âèêî-
ðèñòàííÿ ñóäèííèõ çàñîá³â, íîîòðîï³â, â³òàì³í³â.

Ìåòà äîñë³äæåííÿ
Îçíàéîìèòè ë³êàð³â ³ç ä³àãíîñòè÷íèìè êðèòå-

ð³ÿìè ñèíäðîìó Ñîòîñà òà îïèñàòè îêðåì³ êë³-
í³÷í³ âèïàäêè.

Ìàòåð³àë ³ ìåòîäè
Ìåòîä ãåíåàëîã³÷íîãî àíàë³çó, îö³íêà ôåíîòèïó,

çàãàëüíîêë³í³÷íå òà ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷íå îáñ-
òåæåííÿ, ðåíòãåíîëîã³÷íèé ìåòîä òà ÌÐÒ.

Îáãîâîðåííÿ ðåçóëüòàò³â äîñë³äæåííÿ
Íàâîäèìî âëàñíèé âèïàäîê ñïîñòåðåæåííÿ ðî-

äèíè, â ÿê³é äâîì ä³òÿì âåðèô³êîâàíî ñèíäðîì
Ñîòîñà (ä³â÷èíêà òà õëîï÷èê 2001 òà 2003 ð.í.,
â³äïîâ³äíî).

Äèòèíà-ïðîáàíä ²., íàðîäèâñÿ â³ä ²² âàã³òíîñò³,
ÿêà ïåðåá³ãàëà ³ç çàãðîçîþ ïåðåðèâàííÿ, ²² ô³ç³î-
ëîã³÷íèõ ïîëîã³â ó ãåñòàö³éíîìó òåðì³í³ 39 òèæí³â
ó ìîëîäèõ áàòüê³â, ÿê³ ïðîæèâàþòü â îäí³é
ì³ñöåâîñò³, àëå ñïîð³äíåí³ñòü øëþáó çàïåðå-
÷óþòü. Ïðè íàðîäæåíí³ ìàñà ò³ëà äèòèíè 4000 ã,
äîâæèíà 56 ñì. Ç³ ñë³â ìàòåð³, íàäì³ðíà âàãà
ðåºñòðóâàëàñÿ ç íàðîäæåííÿ, õëîï÷èê âèïåðåä-
æàâ ðîâåñíèê³â çà çðîñòîì, ïðîòå ³ñòîòíîãî
çíà÷åííÿ öüîìó áàòüêè íå íàäàâàëè.

Ðîäîâ³ä, äàí³ ïðî ñòàí çäîðîâ'ÿ áàòüê³â: ó
ìàòåð³ ïðèñóòí³ ôåíîòèïîâ³ îçíàêè ñèíäðîìó
Ñîòîñà, àëå ä³àãíîç íå ï³äòâåðäæåíèé. Íà ÷àñ
íàðîäæåííÿ äèòèíè ìàòåð³ áóëî 25 ðîê³â, çð³ñò -
174 ñì, âàãà - 95 êã. Áàòüêîâ³ - 18 ðîê³â, çð³ñò -
175 ñì, âàãà - 98 êã. Ñïàäêîâ³ñòü ïî ìàòåðèíñüê³é
òà áàòüê³âñüê³é ë³í³ÿõ íå îáòÿæåíà, âèïàäêè
âèñîêîðîñëîñò³ â ðîäèí³ â³äñóòí³. Ç áîêó áàòüêà
âñòàíîâëåíî íàÿâí³ñòü øê³äëèâèõ çâè÷îê.

Ó ôåíîòèï³ õëîï÷èêà çâåðòàþòü óâàãó äèñãàð-
ìîí³éí³ ïîêàçíèêè ô³çè÷íîãî òà ñòàòåâîãî
ðîçâèòêó (çð³ñò âèùå 97 ïåðöåíòèëÿ, âàãà â³äïî-
â³äàº 75 ïåðöåíòèëþ; äðóãà ñòàä³ÿ ñòàòåâîãî
ðîçâèòêó çà Òàííåðîì. Âèçíà÷åíî òèïîâ³ ÷åðåïíî-
ëèöåâ³ äèçìîðô³¿: âèñîêèé çð³ñò, ìàêðîöåôàë³ÿ,
àêðîìåãàë³ÿ, îæèð³ííÿ, ïëîñê³ ñòîïè, âàëüãóñíà
äåâ³àö³ÿ í³ã, ïîðóøåííÿ êîîðäèíàö³¿ ðóõ³â,

ðîçóìîâà â³äñòàë³ñòü ñåðåäíüîãî ñòóïåíÿ (õëîï-
÷èê íàâ÷àºòüñÿ ó ñïåöøêîë³). Îñîáëèâîñò³
åìîö³éíî-âîëüîâî¿ ñôåðè ïðîÿâëÿëèñÿ ï³äâè-
ùåíîþ òðèâîæí³ñòþ, åìîö³éíîþ ÷óòëèâ³ñòþ òà
íåäîñòàòí³ñòþ åìîö³éíèõ ðåàêö³é.

Ïðîâåäåíî äåòàëüíå êë³í³÷íî-ëàáîðàòîðíå
îáñòåæåííÿ, ÿêå íå âèÿâèëî ³ñòîòíèõ çì³í ç³
ñòîðîíè âíóòð³øí³õ îðãàí³â, îêð³ì îçíàê äèôóç-
íîãî çîáó çà äàíèìè ÓÇÄ ùèòîïîä³áíî¿ çàëîçè,
ñïàçìó àêîìîäàö³¿ (îãëÿä îêóë³ñòà) òà îçíàê ë³ê-
âîðíî¿ äèñöèðêóëÿö³¿ (ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçêó).
Ïðîâåäåíî äèôåðåíö³éíó ä³àãíîñòèêó ³ç ñèíä-
ðîìîì Ìàðò³íà Áåëà ìåòîäàìè ìîëåêóëÿðíî¿
ä³àãíîñòèêè.

Òàêèì ÷èíîì, ñóêóïí³ñòü ôåíîòèïîâèõ îçíàê:
âèñîê³ ïîêàçíèêè ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó, âåëèê³ êèñò³
òà ñòîïè, ïîðóøåííÿ êîîðäèíàö³¿ ðóõ³â òà çíè-
æåííÿ ³íòåëåêòó äîçâîëèëè êë³í³÷íî çàï³äîçðèòè ó
õëîï÷èêà ñèíäðîì Ñîòîñà.

Ïðè äåòàëüíîìó êë³í³÷íî-ãåíåàëîã³÷íîìó äîñ-
ë³äæåíí³ ñ³ì'¿ ïðîáàíäà, çâåðíåíà óâàãà íà ñòàðøó
ñåñòðó õëîï÷èêà. Äðóãà äèòèíà-ïðîáàíä Ì.,
íàðîäèëàñÿ â³ä ² äîíîøåíî¿ âàã³òíîñò³, ç ìàñîþ -
3950 ã òà äîâæèíîþ - 55 ñì. Íàÿâí³ îñîáëèâîñò³
ôåíîòèïó: âèñîêèé çð³ñò, ìàêðîöå-ôàë³ÿ, îæèð³ííÿ,
âàëüãóñíà äåâ³àö³ÿ í³ã, ïëîñê³ ñòîïè, åíóðåç, àëå
íåìàº ðîçóìîâî¿ â³äñòàëîñò³ - äèòèíà íàâ÷àºòüñÿ
ó çâè÷àéí³é øêîë³. Êë³í³÷íî-³íñòðóìåíòàëüíå îáñ-
òåæåííÿ âèÿâèëî íàñòóïí³ çì³íè: ñèíóñîâèé íåðå-
ãóëÿðíèé ðèòì, ïîì³ðíó ñèíóñîâó àðèòì³þ (ÅÊÃ);
ïóëüñàö³þ äî 40%, äîäàòêîâ³ êîìïëåêñè ç îáîõ
ñòîð³í òà ï³ñëÿ Ì-ÅÕÎ (ÅÅÃ); îçíàêè äèôóçíîãî
çîáó (ÓÇÄ ùèòîïîä³áíî¿ çàëîçè); âîãíèùåâ³ çì³íè
îáîõ ãåì³ñôåð, îçíàêè ë³êâîðíî¿ äèñöèðêóëÿö³¿ (ÊÒ
ãîëîâíîãî ìîçêó). Âèñîê³ ïîêàçíèêè ô³çè÷íîãî
ðîçâèòêó çóìîâèëè íåîáõ³äí³ñòü äîñë³äæåííÿ
ð³âíÿ ÑÒÃ ó ñèðîâàòö³ êðîâ³: 0,073 (í³÷íèé ï³ê -
1,59) - íîðìà. Ðåíòãåíîëîã³÷íå äîñë³äæåííÿ òó-
ðåöüêîãî ñ³äëà íå âèÿâèëî ïàòîëîã³¿, íà
ðåíòãåí³âñüêîìó çí³ìêó êèñòåé çîíè ðîñòó
çáåðåæåí³.

Îáòÿæåíèé ãåíåàëîã³÷íèé àíàìíåç òà íàâåäåí³
âèùå îñîáëèâîñò³ ôåíîòèïó äîçâîëèëè ç âèñîêîþ
â³ðîã³äí³ñòþ ïðèïóñòèòè ñèíäðîì Ñîòîñà ó äàíî¿
äèòèíè.

Ä³òè êîíñóëüòîâàí³ ó Ëüâ³âñüêîìó ì³æîáëàñ-
íîìó ìåäèêî-ãåíåòè÷íîìó öåíòð³, ä³àãíîç ï³äò-
âåðäæåíî.

Âèñíîâêè
1.Ñèíäðîì Ñîòîñà º ìóëüòèäèñöèïë³íàðíîþ

ïàòîëîã³ºþ, ÿêà õàðàêòåðèçóºòüñÿ êë³í³÷íèì ïîë³-
ìîðô³çìîì òà ãåíåòè÷íîþ ãåòåðîãåíí³ñòþ.

2.Ïàòîãíîì³÷íèìè îçíàêàìè ñèíäðîìó Ñîòîñà
º: õàðàêòåðíèé ëèöåâèé ôåíîòèï, ïðåíàòàëüíà
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ìàêðîñîì³ÿ, ïîðóøåííÿ êîîðäèíàö³¿ ðóõ³â òà òðóä-
íîù³ ó íàâ÷àíí³.

3. Ä³òè âèñîêîãî çðîñòó, ÿê ãðóïà ðèçèêó ùîäî
ñèíäðîìó Ñîòîñà, ïîòðåáóþòü êîìïëåêñíîãî êë³-
í³÷íî-ãåíåàëîã³÷íîãî òà ìîëåêóëÿðíî-ãåòåòè÷-
íîãî îáñòåæåííÿ ç ìåòîþ ðàííüî¿ ä³àãíîñòèêè
äàíîãî çàõâîðþâàííÿ.

4. Ïðîô³ëàêòèêîþ âèíèêíåííÿ çàõâîðþâàííÿ º
åôåêòèâíå ìåäèêî-ãåíåòè÷íå êîíñóëüòóâàííÿ ñ³-
ìåé, ÿê³ ìàþòü ä³òåé òà ³íøèõ ðîäè÷³â, õâîðèõ íà
ñèíäðîì Ñîòîñà.
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ÄÂÀ ÑËÓ×Àß ÑÈÍÄÐÎÌÀ ÑÎÒÎÑÀ Â ÎÄÍÎÉ
ÑÅÌÜÅ

È.Â. Ëàñòèâêà1, Í.È. Ïèäâûñîöêàÿ1, Ò.Í. Êðåöó2, Ì.È.
Êîñòèâ2

Ðåçþìå. Ñèíäðîì Ñîòîñà õàðàêòåðèçèðóåòñÿ ïðåíà-
òàëüíîé ìàêðîñîìèåé, òèïè÷íûì ëèöåâûì ôåíîòèïîì,
áîëüøèìè êèñòÿìè è ñòîïàìè, íàðóøåíèÿìè êîîðäèíàöèè
äâèæåíèé è ïðîáëåìàìè â îáó÷åíèè. Îïèñàííûå ñëó÷àè
ñèíäðîìà Ñîòîñà äåìîíñòðèðóþò êëèíè÷åñêèé ïîëè-
ìîðôèçì, íåîáõîäèìîñòü ìåæäèñöèïëèíàðíîé îöåíêè è
íåïðåðûâíîãî ìîíèòîðèíãà äàííîé ïàòîëîãèè.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ñèíäðîì Ñîòîñà, âûñîêèé ðîñò, äåòè.

TWO CASES OF SOTOS SYNDROME IN ONE
FAMILY

².V. Last³vka1, N.I. Pidvysotska1, T.M. Kretsu2, M.I. Kostiv2

Abstract. Sotos syndrome is characterized by prenatal
macrosomia, typical facial phenotype, large hands and feet,
incoordination and learning problems. Described cases of Sotos
syndrome demonstrate clinical polymorphism, necessity of a
multidisciplinary assessment and continuous monitoring of this
pathology.

 Key words: Sotos syndrome, high growth, and children.
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