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Синд ром Ка бу ки (СК) – ред кое врож ден ное за бо ле ва ние, про яв ля ю ще еся ха рак тер ны ми чер та ми 
ли ца и умствен ной отс та лостью. Опи сан слу чай СК из прак ти ки Мос ко вс кой об ла ст ной ме ди ко>ге не-
ти чес кой кон суль та ции. Про ве де но срав не ние фе но ти пи чес ких про яв ле ний у про бан да с дан ны ми 
ли те ра ту ры. Об суж да ют ся проб ле мы кли ни чес кой ди аг нос ти ки СК и важ ность опи са ния фе но ти па у 
раз лич ных па ци ен тов для оп ре де ле ния ди аг нос ти чес кой зна чи мос ти кли ни чес ких про яв ле ний и по вы-
ше ния эф фек тив нос ти ди аг нос ти ки синд ро ма.

Клю че вые сло ва: синд ром Ка бу ки, фе но ти пи чес кие про яв ле ния, кри те рии ди аг нос ти ки.

Kabuki's syndrome (KS) is rare congenital disease presented as characteristic face features and mental 
retardation. Authors describe KS  case  from Moscow region (practice of regional genetic consultation cen-
tre) and compare clinical presentations of described patient with literature data. They discuss problems of 
KS clinical diagnosis  and prove importance of phenotype description in different cases for improvement of 
clinical presentations diagnostic role and for better efficacy of KS  diagnosis.

Key words: Kabuki’s syndrome,  phenotypical presentations, diagnostic criteria.

Контактная информация

Коталевская Юлия Юрьевна – врач>генетик медико>генетической лаборатории ГУ МОНИКИ
Адрес:  129110 г. Москва, ул. Щепкина, 61/2
Тел.: (495) 631>32>81, E>mail: kotalevskaya@mail.ru
Статья поступила 03.03.09, принята к печати 23.10.09

Синд ром Ка бу ки (СК) (си но ни мы – синд ром гри ма 
Ка бу ки, синд ром Niikawa–Kuroki) (OMIM 147920) – ред-
кое врож ден ное за бо ле ва ние, про яв ля ю ще еся ха рак тер-
ны ми чер та ми ли ца и умствен ной отс та лостью. СК был 
впер вые опи сан од нов ре мен но дву мя груп па ми уче ных 
из Япо нии: Niikawa et al. [1] и Kuroki et al. [2] в 1981 г. 
К нас то я ще му вре ме ни из за ру беж ной ли те ра ту ры из ве-
ст но чуть бо лее 300 опи са ний СК у де тей из раз ных стран 
ми ра. Час то та СК ко леб лет ся в ди а па зо не от 1/32 000 до 
1/100 000 рож де ний. Наз ва ние СК обус лов ле но ха рак тер-
ны ми ли це вы ми осо бен нос тя ми у боль ных, име ю щи ми 
сход ство с гри мом ак те ров японс ко го те ат ра Ка бу ки.  Ли це-
вые ано ма лии вклю ча ют длин ные глаз ные ще ли, экт ро-
пи он ниж них век, ар ко вид ные бро ви с раз ре жен ной ла те-
раль ной частью, длин ные рес ни цы, иног да го лу бые скле-
ры, ши ро кую пе ре но си цу, прип люс ну тый кон чик но са, 
боль шие от то пы рен ные уш ные ра ко ви ны, иног да с пре а у-
ри ку ляр ны ми вы рос та ми. Кро ме это го, для боль ных с СК 
ха рак тер ны ске лет ные ано ма лии, осо бен нос ти дер ма то>
г ли фи ки, низ кий рост. Поч ти все боль ные отс та ют в 
умствен ном раз ви тии от сла бой до уме рен ной сте пе ни 
тя жес ти. По ми мо час то встре ча ю щих ся симп то мов, в 

от дель ных слу ча ях опи са ны мно го чис лен ные дру гие ано-
ма лии, вклю ча ю щие ано ма лии по чек и мо че вы во дя щих 
пу тей, крип тор хизм и па хо вые гры жи у маль чи ков, гир-
су тизм, на ру ше ние пиг мен та ции ко жи и др. 

Эти о ло гия СК до сих пор ос та ет ся не из ве ст ной. Боль-
ши н ство слу ча ев спо ра ди чес кие, но опи са ны семьи с 
пе ре да чей за бо ле ва ния от ро ди те лей к де тям, на ос но ва-
нии че го пред по ла га ет ся ау то сом но>до ми на нт ный тип 
нас ле до ва ния [3]. Опи са ны раз лич ные ци то ге не ти чес кие 
ано ма лии у па ци ен тов с кли ни чес ки ус та нов лен ным СК, 
вклю ча ю щие коль це вую Х хро мо со му [4], транс ло ка ции 
[5, 6], ин вер сии [7] и дуп ли ка ции [9, 10]. У 6 не ро д ствен-
ных па ци ен тов об на ру же на дуп ли ка ция 8р22>8р23.1, а 
так же суб мик рос ко пи чес кая ин вер сия в дан ном райо не у 
всех 6 па ци ен тов и у 2 ма те рей, чьи де ти име ли СК [11]. 

В нас то я щем со об ще нии предс тав ле но опи са ние слу-
чая СК из прак ти ки и срав ни тель ный ана лиз фе но ти пи-
чес ких про яв ле ний СК на ос но ве дан ных ли те ра ту ры.

В ме ди ко>ге не ти чес кую кон суль та цию об ра ти лась 
семья с ре бен ком в воз рас те 2 ме ся цев. Про банд – маль-
чик, от II бе ре мен нос ти (I бе ре мен ность от дру го го парт-
не ра за кон чи лась вы ки ды шем в ран нем сро ке), нас то я-
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щая бе ре мен ность про те ка ла с уг ро зой пре ры ва ния в ІІІ 
три ме ст ре. Воз раст ма те ри на мо мент рож де ния ре бен-
ка 25 лет, от ца – 28 лет, ро ди те ли здо ро вы, брак не ро д-
ствен ный. Ро ды I, в 38 не дель пу тем опе ра ции ке са ре ва 
се че ния. Ре бе нок ро дил ся в ас фик сии, мас са те ла при 
рож де нии 3860 г, рост – 52 см, ок руж ность го ло вы – 35 
см. Вы пи сан до мой под наб лю де ние пе ди ат ра, нев ро-
ло га. На хо дил ся на ес те ст вен ном вска рм ли ва нии до 1 
ме ся ца. В 2 ме ся ца ре бе нок ос мот рен вра чом>нев ро ло-
гом по мес ту жи тель ства и нап рав лен к ге не ти ку.

При пер вич ном ос мот ре ге не ти ком в воз рас те 2 ме ся-
цев от ме ча лось пра виль ное те лос ло же ние, рост 55 см (10–
25>я пер цен тиль), мас са те ла 5000 г (25–50>я пер цен тиль), 
су бэк те рич ность кож ных пок ро вов с мра мор ным ри сун-
ком, ци а ноз но со губ но го тре у голь ни ка, пас тоз ность ли ца, 
отеч ность век, пас тоз ность кис тей и стоп. Ли це вые диз-
мор фии вклю ча ли гру бые чер ты ли ца, длин ные рес ни цы, 
ги пер те ло ризм глаз, эпи кант. Об ра ща ли на се бя вни ма ние 
мно же ст вен ные ге ман ги о мы на во ло сис той час ти го ло вы, 
в об лас ти за тыл ка, на пра вой по ло ви не груд ной клет ки, 
на спи не. Так же при ос мот ре бы ли вы яв ле ны пу поч ная 
гры жа, мик ро пе нис, во дян ка яи чек. Со сто ро ны внут рен-
них ор га нов па то ло гии не вы яв ле но. По дан ным ней ро со-
ног ра фии – приз на ки ги пок сии моз га. Ка ри о тип про бан да 
46,ХУ – нор маль ный мужс кой.

Пов тор ный ос мотр про во дил ся в воз рас те 1 год 3 
ме ся цев. При ос мот ре: рост 78 см (25–50>я пер цен тиль), 
мас са те ла 11 кг (50–75>я пер цен тиль). Ли це вые мик ро-
а но ма лии име ли сход ство с ха рак тер ны ми для СК спе-
ци фи чес ки ми чер та ми ли ца: длин ные глаз ные ще ли, 
длин ные рес ни цы, ги пер те ло ризм, эпи кант, ар ко вид-
ные бро ви с раз ре жен ной ла те раль ной частью, ши ро кий 
прип люс ну тый кон чик но са, от то пы рен ные кон чи ки 
ушей (см. ри су нок), а так же вы яв ле ны схо дя ще еся 
ко сог ла зие и ми о пия сред ней сте пе ни.

У боль но го от ме ча ют ся ха рак тер ные вы пук лые 
по ду шеч ки (фе таль ные по ду шеч ки) на паль цах рук. 
На ко же ту ло ви ща и ниж них ко неч нос тей от ме ча ют ся 
боль шое ко ли че ст во пя тен цве та «ко фе с мо ло ком» раз-
но го раз ме ра, мно же ст вен ные мел кие ге ман ги о мы, на 

груд ной клет ке след от опе ра тив но го вме ша тель ства по 
по во ду уда ле ния круп ной ге ман ги о мы. Со сто ро ны по ло-
вой сис те мы – мик ро пе нис. По ос таль ным сис те мам без 
осо бен нос тей. К дан но му воз рас ту у ре бен ка от ме ча лась 
за де рж ка пси хи чес ко го раз ви тия. Та ким об ра зом, на 
ос но ва нии ука зан ных вы ше фе но ти пи чес ких про яв ле-
ний ре бен ку был пос тав лен ди аг ноз СК.

Проб ле ма ди аг нос ти ки та ких синд ро мов, как СК, 
зак лю ча ет ся в от су т ствии чет ких ди аг нос ти чес ких кри-
те ри ев и ла бо ра тор ных ме то дов, подт ве рж да ю щих ди аг-
ноз, и, сле до ва тель но, фор ми ро ва ние ди аг нос ти чес ко го 
зак лю че ния ба зи ру ет ся в ос нов ном на фе но ти пи чес ком 
сход стве боль ных, т.е. на ос но ве так на зы ва е мой «порт-
рет ной» ди аг нос ти ки, что, бе зус лов но, вно сит боль шую 
до лю субъ ек ти виз ма в пос та нов ку ди аг но за. В свя зи с 
этим с целью по вы ше ния эф фек тив нос ти ди аг нос ти ки в 
та ких слу ча ях осо бую важ ность при об ре та ют изу че ние 
и де таль ный ана лиз фе но ти пи чес ких про яв ле ний для 
вы де ле ния «яд ра» приз на ков, т.е. на и бо лее ха рак тер-
ных приз на ков синд ро ма. Учи ты вая ред кость за бо ле ва-
ния и ши ро кий спектр фе но ти пи чес ких про яв ле ний, 
оче вид но, что каж дый но вый слу чай синд ро ма ва жен 
для уточ не ния кли ни чес кий кар ти ны за бо ле ва ния, в 
част нос ти вы де ле ния час тых и ред ких приз на ков с пос-
ле ду ю щей оцен кой их ди аг нос ти чес кой зна чи мос ти.

Мы про ве ли срав не ние фе но ти пи чес ких приз на ков, 
вы яв лен ных у про бан да, с объ е ди нен ны ми дан ны ми 
ли те ра ту ры. В таб ли це при ве де ны кли ни чес кие про яв-
ле ния у на ше го па ци ен та и час то ты вы яв ля е мых при 
СК фе но ти пи чес ких приз на ков по ре зуль та там двух 
ис сле до ва ний, в од ном из ко то рых дан ные по лу че ны 
при обс ле до ва нии 23 боль ных [12], а в дру гом час то ты 
приз на ков оп ре де ле ны по дос туп ным дан ным ли те ра ту-
ры (око ло 300 боль ных) [9]. 

К час тым приз на кам СК мож но от нес ти ли це вые 
ано ма лии (длин ные глаз ные ще ли, экт ро пи он ниж не го 
ве ка, ар ко вид ные бро ви с раз ре жен ностью бо ко вых от де-
лов, ши ро кая пе ре но си ца с прип люс ну тым кон чи ком 
но са, вы со кое ар ко вид ное нё бо и/или рас ще ли на нё ба, 
боль шие от то пы рен ные уши), бра хи>/кли но дак ти лию 
V, ги пер под виж ность сус та вов, фе таль ные по ду шеч ки 
паль цев, умствен ную отс та лость, склон ность к ин фек ци-
ям, пост на таль ную за де рж ку рос та. 

Как вид но, из 12 час тых приз на ков у на ше го па ци-
ен та вы яв ле ны 7 приз на ков, что сви де тель ству ет о 
вы со кой сте пе ни сход ства фе но ти пов. Кро ме ти пич ных 
про яв ле ний, у про бан да име ют ся и симп то мы, встре ча-
ю щи е ся при СК с бо лее низ ки ми час то та ми. К ним от но-
сят ся го лу бые скле ры, длин ные гус тые рес ни цы, па то ло-
гия по ло вой сис те мы. В то же вре мя у на ше го боль но го 
от су т ству ют нев ро ло ги чес кие на ру ше ния, та кие как 
мы шеч ная ги по то ния, в ос нов ном в не о на таль ный пе ри-
од, на ру ше ние пи та ния, су до ро ги, мик ро це фа лия, по ро-
ки внут рен них ор га нов, на ру ше ние слу ха.

Осо бо го вни ма ния с точ ки зре ния изу че ния и рас-
ши ре ния на ших предс тав ле ний о кли ни чес кой кар ти-
не СК зас лу жи ва ют ред ко встре ча ю щи е ся приз на ки. 
У на ше го боль но го к ним от но сят ся из ме не ния на ко же 
в ви де на ру ше ния пиг мен та ции (пят на цве та «ко фе с Ри су нок. Фе но тип про бан да (по яс не ния в текс те).
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Признаки
Частота признака, %

Собственное 
наблюдение23 больных 

[12]
все известные 

случаи [9]

Пол (М/Ж) 52/48 54/46 мужской
Длинные глазные щели 96 99 +
Эктропион нижних век 65 94 –
Арковидные брови с разреженной 
латеральной частью

83 85 +

Густые ресницы н/д н/д +
Голубые склеры 29 25 +
Широкая переносица/приплюснутый 
кончик носа

83 79 +

Большие оттопыренные уши 83 80 +
Расщелина нёба и/или язычка 63 56 –
Высокое арковидное нёбо 63 60 +
Патология зубов н/д 56 –
Постнатальная задержка роста 54 68 –
Умственная отсталость, задержка 
психического развития

100 88 +

Гипотония в неонатальный период 79 43 –
Постнатальная задержка роста 54 68 –
Судороги 14 13 –
Микроцефалия 48 27 –
Брахидактилия/клинодактилия V  100 79 –
Врожденный вывих бедра 29 15 –
Гипермобильность суставов 75 67 –
Сколиоз/аномалии позвоночника, ребер 50 29 –
Фетальные подушечки пальцев 96 79 +
Врожденные пороки сердца 35 40 –
Патология половой системы 29 13 +
Патология почек и мочевой системы 30 20 –
Глухота 41 18 –
Частые инфекции 52 61 –
Пятна цвета «кофе с молоком» – н/д +
Преждевременное телархе у девочек 17 25 –

Таблица 

Основные клинические проявления при СК   

мо ло ком») и мно же ст вен ные ге ман ги о мы на раз лич ных 
участ ках те ла. Этот приз нак от ме ча ет ся толь ко в опи са-
нии синд ро ма в ка та ло ге мен де ли ру ю щих за бо ле ва ний 
МакКь ю си ка (OMIM) [13]. На до ска зать, что в ли те ра ту ре 
ре гу ляр но ре ги ст ри ру ют ся но вые ред кие приз на ки, встре-
ча ю щи е ся у па ци ен тов с СК. Так, во Фран ции опи са ны 
20 па ци ен тов с ред ко встре ча ю щи ми ся и ати пич ны ми 
приз на ка ми СК. У 4 из 20 (4/20) па ци ен тов бы ла опи са на 
хро ни чес кая и/или тя же лая ди а рея, де фек ты ди аф раг мы 
(3/20), псев до а рт ро зы клю чи цы (2/20), ви ти ли го (2/20) и 
ус той чи вая ги пог ли ке мия (2/20) [14]. К дру гим ред ким 
на ход кам от но сят ся тя же лая ау то им мун ная тром бо ци то пе-
ния, ат ро фия чер вя моз жеч ка, мик ро по ли ги рия (боль шое 
чис ло мел ких и ано маль но рас по ло жен ных из ви лин боль-
ших по лу ша рий), врож ден ный ги по ти ре оз, врож ден ные 
по ро ки серд ца, ги по гам маг ло бу ли не мия и приз на ки ми о-
па тии [14], преж дев ре мен ное те лар хе, ран нее по ло вое раз-

ви тие и эпи леп сия [15, 16]. В 2008 г. впер вые у па ци ен та 
с СК из Бра зи лии опи са но на ли чие лиш них зу бов на верх-
ней че люс ти, та у ро дан тизм и дру гая па то ло гия зу бов [17]. 
В еди нич ных слу ча ях опи са ны ме зо кар дия [17], он ко па то-
ло гия (ост рый лей коз, лим фо ма Бер кит та) [18]. Оче вид но, 
что толь ко на коп ле ние дан ных по фе но ти пи чес ким про-
яв ле ни ям СК по мо жет по нять, вхо дят ли эти симп то мы в 
кли ни чес кую кар ти ну бо лез ни или яв ля ют ся со че тан ной 
па то ло ги ей.

В зак лю че нии сле ду ет под че рк нуть, что тща тель-
ное опи са ние фе но ти пов па ци ен тов с СК мо жет быть 
по лез ным для изу че ния кли ни чес кой кар ти ны СК, под>
т ве рж де ния ди аг но за у де тей с со че та ни ем час то встре-
ча ю щих ся и ха рак тер ных симп то мов с ред ки ми и/или 
ми ни маль ны ми кли ни чес ки ми про яв ле ни я ми за бо ле-
ва ния, а так же для диф фе рен ци аль ной ди аг нос ти ки и 
оп ре де ле ния так ти ки ве де ния боль но го.

н/д – нет данных.
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РЕФЕРАТЫ

Аллергический ринит (АР) – часто встречающееся 
заболевание, которое нередко сочетается  с бронхиаль-
ной астмой (БА) и атопическим дерматитом (АД). 
Часто АР лечится интраназальными кортикостеро-
идами (ИНКС), что может ускорить начало проявле-
ния побочных эффектов некоторых лекарств, которые 
используются для лечения других аллергических забо-
леваний.  Одним из методов, позволяющих оценить сис-
темные эффекты  кортикостероидов, является оценка 
их воздействия на гипоталамо-гипофизарно-надпочеч-
никовую систему (ГГНС). Однако неизвестно, какой 
из тестов является наилучшим для обнаружения кли-
нически значимой супрессии ГГНС  у детей.  У детей, 
получавших ингаляционные кортикостероиды, уровень 
кортизола в плазме по утрам был  вдвое выше, чем днем 
или вечером, и время начала пикового уровня кортизола 
запаздывало. Утреннее определение  уровня кортизола в 
плазме – слишком малочувствительный метод для опре-
деления надпочечниковой недостаточности у детей. 
24-часовое определение кортизола в плазме – хороший 
тест, поскольку это неинвазивное определение уровня  
биологически активного свободного кортизола за целый 
день. Для исследовательских целей предпочтительно 
интегрированное 24-часовое определение концентрации 
кортизола в плазме. Исследования, где изучалось подав-
ление ГГНС интраназальными кортикостероидами, 

показывают что в целом ИНКС оказывают минималь-
ное воздействие на ГГНС.  Обзор литературы обнаружил 
одно исследование, где констатировалось уменьшение 
экскреции кортизола с мочой при лечении взрослых как 
будесонидом, так и флютиказона пропионатом.  Другие 
исследования с флютиказона пропионатом или будесо-
нидом не показали их  воздействия на ГГНС у детей. 
В исследовании на здоровых добровольцах бекламетазо-
на пропионат вызывал снижение экскреции кортизола с 
мочой. Однако при длительном наблюдении за детьми не 
было выявлено воздействия на ГГНС. Мометазона фуро-
ат интенсивно изучался в 20 недавних исследованиях 
на взрослых и детях. Никакого воздействия на ГГНС ни 
у взрослых, ни у детей не было отмечено.   Применение 
назального спрея флютиказона фуроата не было ассо-
циировано с подавлением ГГНС. Маловероятно, чтобы 
дети были более чувствительными к кортикостерои-
дам, чем взрослые. Нет смысла проводить рутинный 
мониторинг функции надпочечников у детей, которые 
лечатся ИНКС,  если только эти препараты не исполь-
зуются одновременно с ингаляционными кортикосте-
роидами или с гормональными мазями при возможном 
сочетании АР с БА и/или АД.
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