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Актуальность. Синдром Пфайффера (СП, Q 87.0, акро-
цефалосиндактилия V типа) — редкое аутосомно-доминант-
ное заболевание из группы синдромальных краниосиностозов,
обусловленное дефектами в генах FGFR1 и FGFR2, характе-
ризуется черепно-лицевым дизостозом и аномальным разви-
тием конечностей. Аномалии наружного слухового прохода и
среднего уха приводят к глухоте, нарушениям речи и интел-
лектуального развития. Частота 1 из 100 000. Подразделяет-
ся на 3 типа. Тип 2 связано с мутациями в гене FGFR2, име-
ет тяж ёлое течение.

Описание клинического случая. Девочка М., у матери 40
лет с отягощ ённым соматическим и гинекологическим анам-
незами, от 6 -й беременности, 2 -х родов, протекавшей с угро-
зой прерывания. Масса тела при рождении 2680 г, длина тела
— 48 см, окружность головы — 33 см, груди — 34 см, оцен-
ка по шкале Апгар 4/6 баллов. На 29 -й неделе гестационного
возраста при УЗИ были выявлены признаки аномальных сра-
щений костей черепа и лицевого дизостоза. Состояние при
рождении крайне тяжёлое. Девочка находилась на ИВЛ, име-
ла множественные стигмы дизэмбриогенеза, включая башен-
ную форму черепа, гипертелоризм, экзофтальм, скошенный
затылок, низко посаженные диспластичные ушные раковины
и укорочение шеи. Наблюдались признаки «вялого реб ёнка».
При нейросонографии — признаки гипоксически-ишемиче-
ского поражения головного мозга и кровоизлияние в минда-
лину мозжечка. Выявлены бикоронарный и билямбдовидный
синостозы, формирование черепа в виде «листа клевера»,
уплощение черепа в переднезаднем направлении и уменьше-
ние большого затылочного отверстия, аномалии лицевого че-
репа и конечностей. Отоларинголог диагностировал атрезию
хоан и неполную атрезию слуховых проходов. Среди лабора-
торных отклонений у реб ёнка: анемия, лейкоцитоз, тромбо-
цитоз и повышение уровней белков острой фазы. В микро-
биологических посевах: Klebsiella pneumoniae и Pseudomonas
aeruginosa. Проводимая терапия с положительным эффектом.
Проведена двусторонняя линейная краниотомия. Полноэкзом-
ное секвенирование выявило мутации в гене FGFR2, что в со-
вокупности с данными анамнеза подтвердило диагноз: син-
дром Пфайффера 2 типа. Выписана домой в возрасте 4 мес.
При повторном осмотре отмечалось улучшение показателей
психомоторного и физического развития.

Заключение. Диагноз синдрома Пфайффера 2 типа ставит-
ся на основании методов нейровизуализации и подтверждает-
ся генетическим обследованием. Сложности в диагнозе свя-
заны с отклонениями в развитии и наслоением тяжёлых форм
патологии неонатального периода. Раннее хирургическое ле-
чение позволяет устранить деформации и увеличить объём
полости черепа, предотвращая риск развития неврологиче-
ских осложнений.

* * *

                                    
                              
                               
             
                                        
                                                
                                    

                                                    
                                         
                                             
    

                                                     
                                                      
                                                        
                                                       
                                                        
                                                        
                                                          
          

                                                   
                                                    
                                                  
                  

                                                   
                                                         
                                                         
                                                      
                                                      
              

                                                   
                                                        
                                                          
                                                      
                                                         
                                                        
                                                         
                                                        
                                                      
                                                        
                                                         
                                                          
                                                             
                                                        
                                                         
                                                         
                                                          
                                                              
                                                           
                                                          
                                                       
                                         

                                        
                                                     
                                                     
                                                        
                                                         
                                                         
                                                           
                                                       

     


