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ВСТРЕЧАЕМОСТЬ

• ЧАСТОТА ЗАБОЛЕВАНИЯ — 
ПРИМЕРНО 1 НА 10000

ТИП НАСЛЕДСТВЕННОЙ 
ПАТОЛОГИИ

МКБ-10 Q87.1

Синдром Корнелии де Ланге 
относится к доминантно-
наследуемым заболеваниям. 
Синдром является генетически 
гетерогенным.



ОСНОВНАЯ 
ГЕНЕТИЧЕСКАЯ ПРИЧИНА 
БОЛЕЗНИ

• ПРИМЕРНО ПОЛОВИНА СЛУЧАЕВ 
ОБУСЛОВЛЕНА МУТАЦИЯМИ В ГЕНЕ 
NIPBL, ОКОЛО 5 % СЛУЧАЕВ — 
МУТАЦИЯМИ В ГЕНЕ SMC1A, 
КОДИРУЮЩЕМ СУБЪЕДИНИЦУ 
БЕЛКОВОГО 
КОМПЛЕКСА КОГЕЗИНА. 



ОСНОВНЫЕ ПРОЯВЛЕНИЯ БОЛЕЗНИ В ФЕНОТИПЕ

• МИКРОЦЕФАЛИЯ (УМЕНЬШЕНИЕ РАЗМЕРОВ ЧЕРЕПА БОЛЕЕ ЧЕМ НА 10 % ВОЗРАСТНОЙ НОРМЫ);
• БРАХИЦЕФАЛИЯ (УКОРОЧЕНИЕ ЧЕРЕПА В САГИТТАЛЬНОМ НАПРАВЛЕНИИ, В РЕЗУЛЬТАТЕ ЧЕГО ПОПЕРЕЧНЫЙ РАЗМЕР ГОЛОВЫ 

УВЕЛИЧИВАЕТСЯ, А ПРОДОЛЬНЫЙ УМЕНЬШАЕТСЯ);
• ТОНКИЕ СРОСШИЕСЯ БРОВИ; ДЛИННЫЕ ЗАГНУТЫЕ РЕСНИЦЫ; ДЕФОРМИРОВАННЫЕ УШНЫЕ РАКОВИНЫ; МАЛЕНЬКИЙ НОС, 

ОТКРЫТЫЕ ВПЕРЕД НОЗДРИ, АТРЕЗИЯ ХОАН; ТОНКАЯ ВЕРХНЯЯ ГУБА;
• МИКРОГЕНИЯ; ВЫСОКОЕ НЁБО ИЛИ РАСЩЕЛИНА НЁБА; НАРУШЕНИЕ ПРОРЕЗЫВАНИЯ ЗУБОВ;
• МИОПИЯ, КОСОГЛАЗИЕ, АСТИГМАТИЗМ, АТРОФИЯ ЗРИТЕЛЬНЫХ НЕРВОВ, КОЛОБОМА ЗРИТЕЛЬНОГО НЕРВА;
• МАЛЕНЬКИЕ КИСТИ И СТОПЫ, ОТСУТСТВИЕ ИЛИ ЗНАЧИТЕЛЬНОЕ НЕДОРАЗВИТИЕ ПРОКСИМАЛЬНЫХ ОТДЕЛОВ КОНЕЧНОСТЕЙ, 

ВСЛЕДСТВИЕ ЧЕГО КИСТИ И СТОПЫ КАЖУТСЯ ПРИКРЕПЛЕННЫМИ НЕПОСРЕДСТВЕННО К ТУЛОВИЩУ, УМЕНЬШЕНИЕ 
КОЛИЧЕСТВА ПАЛЬЦЕВ;

• МРАМОРНАЯ КОЖА;
• ГИПОПЛАЗИЯ (НЕДОРАЗВИТИЕ) СОСКОВ;
• ГИПЕРТРИХОЗ (ИЗБЫТОЧНЫЙ РОСТ ВОЛОС В МЕСТАХ, ГДЕ ОБЫЧНО РАСТУТ ЛИШЬ ПУШКОВЫЕ ВОЛОСЫ)



У всех больных отмечаются 
отставание в росте



МЕТОДЫ ДИАГНОСТИКИ

Диагноз синдрома Корнелии де Ланге не всегда прост, так как 
встречаются умственно отсталые дети с небольшим числом аномалий, 
входящих в данный синдром. При отсутствии несомненного 
биологического метода диагностики трудно сказать, можно ли такие 
случаи относить к синдрому Корнелии де Ланге.

МЕТОДЫ ПСИХОЛОГО-ПЕДАГОГИЧЕСКОЙ КОРРЕКЦИИ
Выделяют два варианта синдрома: 
• первый (классический) с выраженной пренатальной гипоплазией, 

значительной задержкой физического и интеллектуального развития, 
грубыми пороками развития; 

• второй — с аналогичными лицевыми и малыми скелетными 
аномалиями, но пограничной задержкой психомоторного развития и 
отсутствием грубых пороков развития



ЛЕЧЕНИЕ
Специфического лечения не существует. При необходимости 
проводят противосудорожную и седативную терапию. Применяют 
ноотропы, анаболические гормоны (неробол, ретаболил), 
назначают витаминотерапию.


