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ОДНОРОДИТЕЛЬСКИЕОДНОРОДИТЕЛЬСКИЕ
 ДИСОМИИДИСОМИИ

uniparental disomyuniparental disomy -- происхождениепроисхождение
парыпары гомологичныхгомологичных хромосомхромосом
диплоидногодиплоидного организмаорганизма изиз геномагенома
одногоодного изиз родителейродителей припри половомполовом
размноженииразмножении. . 



ОднородительскиеОднородительские дисомиидисомии обусловленыобусловлены
««ошибочнымошибочным»» получениемполучением ребенкомребенком двухдвух
гомологичныхгомологичных хромосомхромосом отот одногоодного изиз
родителейродителей. . ПриПри этомэтом кариотипкариотип больногобольного
состоитсостоит изиз 46 46 хромосомхромосом илиили 23 23 парпар, , ноно вв
однойодной изиз нихних обеобе гомологичныегомологичные хромосомыхромосомы
либолибо материнскогоматеринского, , либолибо отцовскогоотцовского
происхожденияпроисхождения..



СуществуютСуществуют
 двадва

 типатипа
 ОРДОРД::

аа))
 

изодисомияизодисомия
 

——
 

наследованиенаследование
 

двухдвух
 редупликационныхредупликационных

 
копийкопий

 
однойодной

 
изиз

 
хромосомхромосом, , 

возникающеевозникающее
 

припри
 

нерасхождениинерасхождении
 

хромосомхромосом
 

вово
 

II II 
деленииделении

 
мейозамейоза. . ВВ

 
результатерезультате

 
такоготакого

 
событиясобытия

 
обеобе

 хромосомыхромосомы
 

имеютимеют
 

идентичнуюидентичную
 

последовательностьпоследовательность
 ДНКДНК

 
сс

 
полнойполной

 
гомозиготизациейгомозиготизацией

 
локализованныхлокализованных

 
вв

 нихних
 

геновгенов;;
бб))

 
гетеродисомиягетеродисомия

 
——

 
наследованиенаследование

 
потомкомпотомком

 
двухдвух

 разныхразных
 

гомологовгомологов
 

отот
 

одногоодного
 

родителяродителя
 

вв
 

результатерезультате
 нерасхождениянерасхождения

 
хромосомхромосом

 
вв

 
I I мейотическоммейотическом

 
деленииделении. . 

ВВ
 

данномданном
 

случаеслучае
 

потомокпотомок
 

наследуетнаследует
 

неидентичныенеидентичные
 попо

 
последовательностипоследовательности

 
ДНКДНК

 
гомологичныегомологичные

 хромосомыхромосомы..



РазличаютРазличают
 следующиеследующие

 механизмымеханизмы
 формированияформирования

 ОРДОРД::

1.1.
 

КомплементацияКомплементация
 

гаметгамет
 

——
 

слияниеслияние
 

нуллисомнойнуллисомной
 

попо
 определеннойопределенной

 
хромосомехромосоме

 
наборанабора

 
однойодной

 
гаметыгаметы

 
сс

 дисомнойдисомной
 

попо
 

этойэтой
 

жеже
 

хромосомехромосоме
 

другойдругой
 

гаметойгаметой
 ВероятностьВероятность

 
такоготакого

 
событиясобытия

 
нене

 
тактак

 
ужуж

 
маламала, , 

посколькупоскольку
 

уу
 

человекачеловека, , вв
 

отличиеотличие
 

отот
 

другихдругих
 

видоввидов, , 
спонтаннаяспонтанная

 
частотачастота

 
числовыхчисловых

 
хромосомныххромосомных

 нарушенийнарушений
 

вв
 

сперматозоидахсперматозоидах
 

ии
 

яйцеяйце--клеткахклетках
 достаточнодостаточно

 
высокавысока

 
ии

 
составляетсоставляет

 
околооколо

 
4% 4% ии

 
19% 19% 

соответственносоответственно. . ИсходяИсходя
 

изиз
 

частотычастоты
 

анеуплоидныханеуплоидных
 гаметгамет

 
ии

 
ихих

 
случайногослучайного

 
соединениясоединения, , ЧастотаЧастота

 
ОРДОРД

 можетможет
 

достигатьдостигать
 

додо
 

1 1 случаяслучая
 

нана
 

3000 3000 зиготзигот..





2.2.  РедукцияРедукция  трисомиитрисомии..
ВозникаетВозникает

 
уу

 
первоначальнопервоначально

 
трисомноготрисомного

 
попо

 
какойкакой--либолибо

 
хромосомехромосоме

 зародышазародыша
 

вв
 

результатерезультате
 

последующейпоследующей
 

потерипотери
 

единственнойединственной
 хромосомыхромосомы, , происходящейпроисходящей

 
отот

 
одногоодного

 
изиз

 
родителейродителей, , сс

 сохранениемсохранением
 

двухдвух
 

хромосомхромосом
 

другогодругого
 

родителяродителя. . ЭтоЭто
 

событиесобытие
 можетможет

 
происходитьпроисходить

 
каккак

 
вследствиевследствие

 
нерасхождениянерасхождения

 
хроматидхроматид

 
вв

 метафаземетафазе, , тактак
 

ии
 

припри
 

отставанииотставании
 

хромосомыхромосомы
 

вв
 

анафазеанафазе
 

вово
 

времявремя
 первыхпервых

 
митотическихмитотических

 
деленийделений

 
зиготызиготы. . ПосколькуПоскольку

 
большинствобольшинство

 событийсобытий
 

нерасхождениянерасхождения
 

хромосомхромосом
 

уу
 

человекачеловека
 

возникаютвозникают
 

вв
 

I I 
мейотическоммейотическом

 
деленииделении

 
уу

 
материматери, , тото

 
имеетсяимеется

 
болееболее

 
высокаявысокая

 вероятностьвероятность
 

возникновениявозникновения
 

трисомиитрисомии
 

сс
 

двумядвумя
 

разнымиразными
 гомологичнымигомологичными

 
материнскимиматеринскими

 
хромосомамихромосомами. . СледовательноСледовательно, , 

редукцияредукция
 

даннойданной
 

трисомиитрисомии
 

вв
 

результатерезультате
 

потерипотери
 

отцовскойотцовской
 хромосомыхромосомы

 
приведетприведет

 
кк

 
гетеродисомномугетеродисомному

 
типутипу

 
ОРДОРД

 материнскогоматеринского
 

происхожденияпроисхождения. . СледуетСледует
 

отметитьотметить, , чточто
 

вв
 

целомцелом
 частотачастота

 
ОРДОРД

 
материнскогоматеринского

 
происхожденияпроисхождения

 
приблизительноприблизительно

 
вв

 
3 3 

разараза
 

чащечаще
 

отцовскойотцовской, , аа
 

редукцияредукция
 

трисомиитрисомии
 

являетсяявляется
 

наиболеенаиболее
 частымчастым

 
механизмоммеханизмом

 
возникновениявозникновения

 
ОРДОРД

 
уу

 
человекачеловека. . 





3.3.
 ПостзиготическаяПостзиготическая

 дупликациядупликация
 моносомиимоносомии--

дупликациядупликация
 

единственнойединственной
 

хромосомыхромосомы, , полученнойполученной
 

отот
 одногоодного

 
родителяродителя, , вв

 
митотическимитотически

 
делящихсяделящихся

 
клеткахклетках

 зародышазародыша
 

уу
 

первоначальнопервоначально
 

моносомноймоносомной
 

попо
 

даннойданной
 хромосомехромосоме

 
зиготызиготы. . КоррекцияКоррекция

 
моносомиимоносомии

 
являетсяявляется

 болееболее
 

редкимредким
 

попо
 

сравнениюсравнению
 

сс
 

редукциейредукцией
 

трисомиитрисомии
 событиемсобытием

 
ии

 
приводитприводит

 
кк

 
изодисомииизодисомии

 
попо

 
целойцелой

 хромосомехромосоме
 

сс
 

гомозиготизациейгомозиготизацией
 

всехвсех
 

локализованныхлокализованных
 вв

 
даннойданной

 
хромосомехромосоме

 
геновгенов. . УчитываяУчитывая

 
данныеданные

 
оо

 
болееболее

 высокойвысокой
 

вероятностивероятности
 

возникновениявозникновения
 

нерасхождениянерасхождения
 хромосомхромосом

 
вв

 
I I мейотическоммейотическом

 
деленииделении

 
уу

 
материматери, , можноможно

 предполагатьпредполагать
 

болееболее
 

высокуювысокую
 

вероятностьвероятность
 возникновениявозникновения

 
дупликациидупликации

 
единственнойединственной

 
хромосомыхромосомы

 отцаотца
 

сс
 

возникновениемвозникновением
 

изодисомнойизодисомной
 

формыформы
 

ОРДОРД
 отцовскогоотцовского

 
происхожденияпроисхождения. . 





4.4.
 МитотическаяМитотическая

 рекомбинациярекомбинация--
((обменобмен

 
междумежду

 
хроматидамихроматидами

 
гомологичныхгомологичных

 
хромосомхромосом

 
вв

 соматическихсоматических
 

клеткахклетках) ) илиили
 

геннаягенная
 

конверсияконверсия
 

((заменазамена
 

некоторойнекоторой
 последовательностипоследовательности

 
ДНКДНК

 
вв

 
хромосомехромосоме

 
одногоодного

 
родителяродителя

 гомологичнойгомологичной
 

ейей
 

последовательностьюпоследовательностью
 

ДНКДНК
 

хромохромо--сомысомы
 другогодругого

 
родителяродителя) ) являютсяявляются

 
событиямисобытиями, , которыекоторые

 
могутмогут

 привестипривести
 

кк
 

ОРДОРД
 

попо
 

отдельнымотдельным
 

участкамучасткам
 

хромосомхромосом. . ВВ
 

результатерезультате
 рекомбинациирекомбинации

 
междумежду

 
отцовскойотцовской

 
ии

 
материнскойматеринской

 
хроматидамихроматидами

 
нана

 раннихранних
 

стадияхстадиях
 

митотическимитотически
 

делящейсяделящейся
 

зиготызиготы
 

ии
 

последующейпоследующей
 потерипотери

 
другойдругой

 
дочернейдочерней

 
клеточнойклеточной

 
линиилинии

 
можетможет

 
возникнутьвозникнуть

 сегментнаясегментная
 

ОРДОРД
 

безбез
 

мозаицизмамозаицизма. . ОднакоОднако
 

вв
 

случаеслучае
 

сохранениясохранения
 обеихобеих

 
дочернихдочерних

 
I I клетокклеток

 
ии

 
ихих

 
последующегопоследующего

 
размноженияразмножения

 
можетможет

 наблюдатьсянаблюдаться
 

мозаицизммозаицизм. . ОсобенноОсобенно
 

этоэто
 

характернохарактерно
 

длядля
 синдромасиндрома

 
ВидеманаВидемана--БеквитаБеквита, , которыйкоторый

 
относительноотносительно

 
часточасто

 возникаетвозникает
 

вв
 

результатерезультате
 

постзиготическойпостзиготической
 

рекомбинациирекомбинации
 гомологичныхгомологичных

 
хромосомхромосом

 
вв

 
дистальномдистальном

 
участкеучастке

 
короткогокороткого

 
плечаплеча

 хромосомыхромосомы
 

1111сс
 

образованиемобразованием
 

сегментнойсегментной
 

ОРДОРД
 

отцовскогоотцовского
 происхожденияпроисхождения. . 





ВВ
 

основеоснове
 

патологическихпатологических
 

процессовпроцессов, , 
обусловленныхобусловленных

 
однородительскимиоднородительскими

 дисомиямидисомиями, , лежитлежит
 

геномныйгеномный
 

импринтингимпринтинг, , 
следствиемследствием

 
которогокоторого

 
являетсяявляется

 
различноеразличное

 течениетечение
 

заболеваниязаболевания
 

вв
 

зависимостизависимости
 

отот
 прохожденияпрохождения

 
мутантногомутантного

 
аллеляаллеля

 
черезчерез

 мужскоймужской
 

илиили
 

женскийженский
 гаметогенезгаметогенез..

 
ФеноменФеномен

 
импринтингаимпринтинга

 обусловленобусловлен
 

различнойразличной
 

экспрессиейэкспрессией
 

вв
 потомствепотомстве

 
гомологичныхгомологичных

 
геновгенов, , 

полученныхполученных
 

отот
 

отцаотца
 

илиили
 

материматери..



ПримерамиПримерами, , иллюстрирующимииллюстрирующими этиэти
положенияположения, , являютсяявляются
хромосомныехромосомные синдромысиндромы ПрадераПрадера--ВиллиВилли
ии АнгельманаАнгельмана, , обусловленныеобусловленные
микроделециямимикроделециями вв областиобласти 15q1115q11--13. 13. 





СиндромСиндром
 АнгельманаАнгельмана

СиндромСиндром АнгельманаАнгельмана ((САСА) ) -- этоэто нейронейро--генетическоегенетическое
заболеваниезаболевание, , характеризующеесяхарактеризующееся интеллектуальнойинтеллектуальной ии
физическойфизической задержкойзадержкой развитияразвития, , нарушенияминарушениями снасна, , приступамиприступами
судорогсудорог, , резкимирезкими движениямидвижениями ((особенноособенно рукоплесканиярукоплескания), ), 
частымчастым беспричиннымбеспричинным смехомсмехом илиили улыбкойулыбкой..

САСА являетсяявляется классическимклассическим примеромпримером геномногогеномного
импринтингаимпринтинга, , ведьведь онон, , каккак правилоправило, , возникаетвозникает вследствиевследствие
делецииделеции илиили инактивацииинактивации геновгенов нана унаследованнойунаследованной отот
материматери копиикопии 15 15 хромосомыхромосомы, , вв тото времявремя каккак, , деятельностьдеятельность
родительскойродительской копиикопии ((последовательностьпоследовательность которойкоторой можетможет бытьбыть
нормальнойнормальной), ), нене влияетвлияет нана процесспроцесс функционированияфункционирования
организмаорганизма..

http://vse-pro-geny.com/ru_diseases.html
http://vse-pro-geny.com/ru_diseases.html
http://vse-pro-geny.com/ru_dictionary_item_45_letter_%D0%93_2_%D0%93%D0%B5%D0%BD%D0%BE%D0%BC%D0%BD%D1%8B%D0%B9-%D0%B8%D0%BC%D0%BF%D1%80%D0%B8%D0%BD%D1%82%D0%B8%D0%BD%D0%B3.html
http://vse-pro-geny.com/ru_dictionary_item_45_letter_%D0%93_2_%D0%93%D0%B5%D0%BD%D0%BE%D0%BC%D0%BD%D1%8B%D0%B9-%D0%B8%D0%BC%D0%BF%D1%80%D0%B8%D0%BD%D1%82%D0%B8%D0%BD%D0%B3.html
http://vse-pro-geny.com/ru_dictionary_item_20_letter_%D0%94_1_%D0%94%D0%B5%D0%BB%D0%B5%D1%86%D0%B8%D1%8F.html
http://vse-pro-geny.com/ru_chromosoma-15.html
http://vse-pro-geny.com/ru_chromosoma-15.html




САСА названназван вв честьчесть британскогобританского педиатрапедиатра, , 
докторадоктора ГарриГарри АнгельманаАнгельмана, , которыйкоторый первымпервым
описалописал синдромсиндром вв 19651965 годугоду. . РанееРанее, , длядля
характеристикихарактеристики САСА использовалосьиспользовалось другоедругое, , 
альтернативноеальтернативное названиеназвание -- синдромсиндром
счастливойсчастливой марионеткимарионетки ((happyhappy puppetpuppet
syndromesyndrome), ), однакооднако сегоднясегодня, , официальноофициально этотэтот
терминтермин большебольше нене применяетсяприменяется, , потомупотому чточто
онон считаетсясчитается пренебрежительнымпренебрежительным. . ЛюдейЛюдей сс
САСА иногдаиногда называютназывают ""ангеламиангелами"", , изиз--заза
названияназвания синдромасиндрома, , ихих молодостимолодости ии
счастливогосчастливого видавида. . 



ИсторияИстория

ДД--рр
 

ГарриГарри
 

АнгельманАнгельман, , педиатрпедиатр, , 
которыйкоторый

 
работалработал

 вв
 

УоррингтонУоррингтон
 

((прежнеепрежнее
 

названиеназвание
 ЛанкаширЛанкашир) ) впервыевпервые

 
сообщилсообщил

 
оо

 
трехтрех

 детяхдетях
 

сс
 

этимэтим
 

заболеваниемзаболеванием
 

вв
 

1965 1965 годугоду
 ии

 
именноименно

 
онон

 
назвалназвал

 
этихэтих

 
пациентовпациентов

 ««КукольныеКукольные
 

детидети»»..



У
 

них
 

были
 

различные
 

отклонения
 

и, на
 

первый
 

взгляд, казалось, что
 

они
 поражены

 
различными

 
заболеваниями, однако

 
д-р

 
Ангельман

 
почувствовал, 

что
 

их
 

заболевание
 

возникло
 

вследствие
 

одной
 

причине. Диагноз
 

был
 поставлен

 
исключительно

 
на

 
основе

 
клинических

 
проявлений, ведь

 
с

 помощью
 

доступных
 

лабораторных
 

исследований, врач
 

не
 

смог
 

тогда
 предоставить

 
научных

 
доказательств

 
того, что

 
эти

 
трое

 
детей

 
были

 
больны

 одной
 

болезнью. Именно
 

поэтому
 

Ангельман, не
 

спешил
 

публиковать
 

свои
 догадки

 
в

 
медицинских

 
журналах.

 
Однако

 
когда

 
на

 
отдыхе

 
в

 
Италии

 
он

 
случайно

 
увидел

 
нарисованную

 маслом
 

картину
 

в
 

музее
 

Castelvecchio
 

в
 

Вероне, под
 

названием«Мальчик-
 марионетка». На

 
этой

 
картине

 
был

 
изображен

 
мальчик, который

 
смеялся, а

 тот
 

факт, что
 

его
 

пациенты
 

постоянно
 

делали
 

резкие
 

движения, натолкнул
 доктора

 
Ангельмана

 
на

 
мысль

 
написать

 
статью

 
о

 
троих

 
детей

 
под

 названием
 

«Дети-марионетки». Конечно, это
 

название
 

нравилась
 

не
 

всем
 родителям, но

 
она

 
позволила

 
объединить

 
трех

 
маленьких

 
пациентов

 
в

 
одну

 группу. Позже
 

название
 

было
 

изменено
 

на
 

синдром
 

Ангельмана. Эта
 

статья
 была

 
опубликована

 
в

 
1965 году

 
и

 
после

 
начальной

 
умеренной

 заинтересованности, о ней забыли почти до начала 80-х
 

годов. 



ПоздниеПоздние
 упоминанияупоминания

 оо  болезниболезни
 сталистали

 появлятьсяпоявляться
 вв  СШАСША

 вв  началеначале
 19801980--хх. . ВВ  19871987

 годугоду, , 
исследователиисследователи

 впервыевпервые
 заметилизаметили, , чточто

 примернопримерно
 уу  половиныполовины

 детейдетей
 сс  САСА  отсутствуетотсутствует

 маленькиймаленький
 участокучасток

 15 15 
хромосомыхромосомы

 ((частичнаячастичная
 делецияделеция

 длинногодлинного
 плечаплеча

 15 15 хромосомыхромосомы
 15q).15q).
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РаспространенностьРаспространенность

ХотяХотя
 

распространенностьраспространенность
 

синдромасиндрома
 

АнгельманаАнгельмана
 нана

 
сегоднясегодня

 
достовернодостоверно

 
неизвестнонеизвестно, , однакооднако

 
естьесть

 некоторыенекоторые
 

предварительныепредварительные
 

оценкиоценки
 

количестваколичества
 больныхбольных. . ЛучшаяЛучшая

 
доступнаядоступная

 
информацияинформация

 основываютсяосновываются
 

нана
 

исследованииисследовании
 

детейдетей
 

школьногошкольного
 возраставозраста

 
(6(6--13 13 летлет) ) ШвецииШвеции

 
ии

 
ДаниииДаниии, , гдегде

 
синдромсиндром

 АнгельманаАнгельмана
 

диагностировалидиагностировали
 

заза
 

88--летнийлетний
 

периодпериод
 примернопримерно

 
уу

 
45000 45000 детейдетей. . ШведскоеШведское

 
исследованиеисследование

 показалопоказало, , САСА
 

встречаетсявстречается
 

примернопримерно
 

уу
 

1 1 человекачеловека
 

нана
 20000, 20000, вв

 
тото

 
времявремя

 
каккак

 
показательпоказатель

 
исследованияисследования

 проведенногопроведенного
 

вв
 

ДанииДании
 

составилсоставил
 

примернопримерно
 

1 1 человекачеловека
 нана

 
10000. 10000. 



ПатофизиологияПатофизиология
СиндромСиндром

 
АнгельманаАнгельмана

 
возникаетвозникает

 вследствиевследствие
 

потерипотери
 

нормальныхнормальных
 

материнскихматеринских
 

копийкопий
 геновгенов

 
вв

 
определеннойопределенной

 
областиобласти

 
15 15 хромосомыхромосомы. . ЧащеЧаще

 всеговсего
 

этоэто
 

происходитпроисходит
 

путемпутем
 

делецииделеции
 

сегментасегмента
 этойэтой

 
хромосомыхромосомы. . ДругимиДругими

 
причинамипричинами

 возникновениявозникновения
 

заболеваниязаболевания
 

могутмогут
 бытьбыть

 
одноотцовскаяодноотцовская

 
дисомиядисомия, , 

транслокациятранслокация
 

илиили
 

мутациямутация
 

одногоодного
 

генагена
 

вв
 

этойэтой
 областиобласти..
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ОбычноОбычно, , здоровыйздоровый человекчеловек получаетполучает дведве копиикопии 15 15 
хромосомыхромосомы, , однуодну отот материматери, , другуюдругую отот отцаотца. . ОднакоОднако, , 
областьобласть этойэтой хромосомыхромосомы, , котораякоторая являетсяявляется оченьочень
важнойважной длядля синдромасиндрома
АнгельманаАнгельмана,, экспрессияэкспрессия материнскихматеринских ии отцовскихотцовских
копийкопий геновгенов оченьочень отличаетсяотличается. . ЭтоЭто связаносвязано
сс гендернымгендерным эпигенетическихэпигенетических импринтингомимпринтингом; ; 
биохимическимбиохимическим механизмоммеханизмом метилированияметилирования ДНКДНК. . УУ
здоровогоздорового человекачеловека, , экспрессияэкспрессия
материнскойматеринской аллелиаллели -- сильнеесильнее, , тогдатогда каккак отцовскаяотцовская
аллельаллель почтипочти нене проявляетсяпроявляется. . ЕслиЕсли жеже материнскиематеринские
копиикопии геновгенов -- удаленыудалены илиили мутированымутированы, , тото этоэто
вызываетвызывает появлениепоявлениесиндромасиндрома АнгельманаАнгельмана ((еслиесли
вследствиевследствие аналогичныханалогичных механизмовмеханизмов потерянапотеряна
отцовскаяотцовская копиякопия, , тото этоэто вызываетвызываетсиндромсиндром
ПрадераПрадера--ВиллиВилли). ). СледуетСледует отметитьотметить, , чточто тесттест нана
метилированиеметилирование, , которыйкоторый проводитсяпроводится длядля диагностикидиагностики
синдромасиндрома АнгельманаАнгельмана ((дефектдефект UBE3AUBE3A) ) нана самомсамом
деледеле направленнаправлен нана поискпоиск соседнегососеднего генагена SNRPN SNRPN 
((которыйкоторый имеетимеет противоположныйпротивоположный характерхарактер
метилированияметилирования).).
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НижеНиже
 

описаныописаны
 

характерныехарактерные
 

длядля
 

синдромасиндрома
 АнгельманаАнгельмана

 
клиническиеклинические

 
характеристикихарактеристики

 
ии

 
частотачастота

 
ихих

 распространенностираспространенности
 

средисреди
 

больныхбольных::

1. 1. ХарактерныХарактерны длядля всехвсех (100%)(100%): : 
-- тяжелаятяжелая функциональнаяфункциональная задержказадержка развитияразвития;;
-- нарушениенарушение речевыхречевых функцийфункций ((полноеполное отсутствиеотсутствие
илиили минимальноеминимальное использованиеиспользование языкаязыка); ); 
невербальныеневербальные навыкинавыки развитыразвиты лучшелучше, , чемчем
вербальныевербальные;;
-- расстройстворасстройство моторныхмоторных функцийфункций ((нарушениянарушения
движениядвижения, , равновесияравновесия), ), каккак правилоправило, , атаксияатаксия ии ((илиили) ) 
дрожаниедрожание конечностейконечностей;;
-- поведенческиеповеденческие отклоненияотклонения: : сочетаниесочетание частогочастого
беспричинногобеспричинного смехасмеха ((улыбкиулыбки), ), счастливогосчастливого
состояниясостояния, , легкойлегкой возбудимостивозбудимости, , частогочастого хлопаньяхлопанья вв
ладошиладоши, , гипермоторногогипермоторного поведенияповедения, , низкийнизкий уровеньуровень
концентрацииконцентрации вниманиявнимания. . 



2. 2. ЧастыеЧастые
 

чертычерты
 

((характерныхарактерны
 

болееболее
 

чемчем
 длядля

 
80% 80% больныхбольных):):

-- задержказадержка, , непропорциональноенепропорциональное увеличениеувеличение
окружностиокружности головыголовы, , котороекоторое, , каккак правилоправило, , приводитприводит кк
возникновениювозникновению микроцефалиимикроцефалии((абсолютнойабсолютной илиили
относительнойотносительной) ) додо возраставозраста 2 2 летлет;;
-- приступыприступы судорогсудорог, , которыекоторые обычнообычно появляютсяпоявляются вв
возрастевозрасте менееменее трехтрех летлет;;
-- аномальныеаномальные результатырезультаты ЭЭГЭЭГ
((электроэнцефалограммыэлектроэнцефалограммы), ), характернойхарактерной
особенностьюособенностью которыхкоторых являетсяявляется большаябольшая амплитудаамплитуда
ии низкаянизкая временнаявременная динамикадинамика волнволн..
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3. 3. СвязанныеСвязанные
 

характеристикихарактеристики
 ((характерныехарактерные

 
длядля

 
20 20 --

 
80% 80% больныхбольных):):

-- косоглазиекосоглазие;;
-- гипопигментациягипопигментация кожикожи ии
глазглаз;;
-- нарушениенарушение контроляконтроля наднад
движениямидвижениями языкаязыка, , 
трудноститрудности припри сосаниисосании ии
глотанииглотании;;
-- гиперактивныегиперактивные
сухожильныесухожильные рефлексырефлексы;;
-- проблемыпроблемы сс питаниемпитанием вв
раннемраннем детстведетстве;;
-- поднятыподняты, , согнутысогнуты вово времявремя
шествияшествия рукируки;;
-- выдвинутавыдвинута нижняянижняя
челюстьчелюсть;;

-- повышеннаяповышенная
чувствительностьчувствительность кк теплутеплу;;
-- широкийширокий ротрот, , широкийширокий
интервалинтервал междумежду зубамизубами;;
-- нарушениенарушение снасна;;
-- частыечастые слюнотеченияслюнотечения, , 
высунутыйвысунутый языкязык;;
-- постоянноепостоянное желаниежелание питьпить;;
-- усиленныеусиленные жевательныежевательные
движениядвижения;;
-- плоскаяплоская затылокзатылок;;
-- гладкиегладкие ладониладони. . 



НейрофизиологияНейрофизиология

ОднойОдной
 

изиз
 

наиболеенаиболее
 

примечательныхпримечательных
 

особенностейособенностей
 

синдромасиндрома
 АнгельманаАнгельмана

 
являетсяявляется

 
егоего

 
патогномоническиепатогномонические

 нейрофизиологическиенейрофизиологические
 

характеристикихарактеристики. . 
ЭлектроэнцефалограммаЭлектроэнцефалограмма

 
((ЭЭГЭЭГ) ) припри

 
этомэтом

 
расстройстверасстройстве, , оченьочень

 отличаетсяотличается
 

отот
 

ЭЭГЭЭГ
 

здоровыхздоровых
 

людейлюдей. . ДляДля
 

больныхбольных
 

САСА
 распространеннымираспространенными

 
являютсяявляются

 
тритри

 
различныхразличных

 
результатырезультаты

 ЭЭГЭЭГ. . ЗачастуюЗачастую
 

нана
 

электроэнцефалограммеэлектроэнцефалограмме
 

появляютсяпоявляются
 

оченьочень
 велоамплитудныевелоамплитудные

 
ритмыритмы

 
сс

 
частотойчастотой

 
2 2 --3 3 ГцГц, , крупнейшимикрупнейшими

 являютсяявляются
 

отклоненияотклонения
 

вв
 

префронтальнойпрефронтальной
 

зонезоне. . СледующимСледующим
 наиболеенаиболее

 
распространеннымраспространенным

 
нарушениемнарушением

 
являетсяявляется

 симметрическийсимметрический
 

високовольтажныйвисоковольтажный
 

ритмритм
 

частотойчастотой
 

44--6 6 ГцГц. . 
ТретьяТретья

 
характернаяхарактерная

 
картинакартина, 3, 3--6 6 ГцГц

 
активностьактивность

 
чередуетсячередуется

 
сс

 острымиострыми
 

пиковымипиковыми
 

волнамиволнами
 

вв
 

затылочныхзатылочных
 

отделахотделах, , ии
 

связансвязан
 

сс
 закрытиемзакрытием

 
глазглаз..



ЛечениеЛечение
 ии  уходуход

НаНа
 

сегоднясегодня
 

отсутствуютотсутствуют
 

доступныедоступные
 

эффективныеэффективные
 лекарствалекарства

 
длядля

 
преодоленияпреодоления

 
синдромасиндрома

 
АнгельманаАнгельмана. . ТоТо

 
естьесть

 всевсе
 

методыметоды
 

лечениялечения
 

направленынаправлены
 

нана
 

поддержаниеподдержание
 

нормальногонормального
 состояниясостояния

 
больногобольного

 
ии

 
являетсяявляется, , преимущественнопреимущественно, , 

симптоматическимисимптоматическими. . ТакТак,,
 

эпилепсиюэпилепсию
 

можноможно
 

контролироватьконтролировать
 

сс
 помощьюпомощью

 
одногоодного

 
илиили

 
несколькихнескольких

 
типовтипов

 
противосудорожныхпротивосудорожных

 лекарствлекарств. . ОднакоОднако, , припри
 

определенииопределении
 

типовтипов
 

противосудорожныхпротивосудорожных
 препаратовпрепаратов, , которыекоторые

 
необходимынеобходимы

 
длядля

 
симптомасимптома, , возникаютвозникают

 определенныеопределенные
 

трудноститрудности, , которыекоторые
 

обычнообычно
 

связанысвязаны
 

сс
 

наличиемналичием
 несколькихнескольких

 
типовтипов

 
приступовприступов

 
судорогсудорог, , аа

 
нене

 
одногоодного, , каккак

 
припри

 обычнойобычной
 

эпилепсииэпилепсии. . МногиеМногие
 

больныебольные
 

употребляютупотребляют
 

мелатонинмелатонин, , 
длядля

 
лучшеголучшего

 
снасна, , ведьведь

 
расстройстворасстройство

 
часточасто

 
влияетвлияет

 
именноименно

 
нана

 процесспроцесс
 

снасна. . МногиеМногие
 

людилюди
 

сс
 

синдромомсиндромом
 

АнгельманаАнгельмана
 

спятспят
 

нене
 болееболее

 
5 5 часовчасов

 
вв

 
деньдень. . ДляДля

 
поддержкиподдержки, , 

стимуляциистимуляции
 

нормальнойнормальной
 

работыработы
 

кишечникакишечника
 

часточасто
 используютсяиспользуются

 
мягкиемягкие

 
слабительныеслабительные

 
средствасредства, , аа

 осуществлениеосуществлениефизиотерапиифизиотерапии
 

нана
 

раннейранней
 

стадиистадии
 

позволяетпозволяет
 поддержатьподдержать

 
функциональностьфункциональность

 
суставовсуставов..



БольныеБольные САСА, , каккак правилоправило, , людилюди, , которыекоторые
имеютимеют счастливыйсчастливый видвид, , ониони любятлюбят общатьсяобщаться
сс людьмилюдьми ии игратьиграть вв разныеразные игрыигры. . ОднакоОднако, , 
установлениеустановление связисвязи сс другимидругими людьмилюдьми, , 
общениеобщение сс ниминими можетможет сначаласначала бытьбыть
нескольконесколько труднымтрудным, , ноно, , посколькупоскольку детидети сс САСА
постепеннопостепенно развиваютсяразвиваются, , уу нихних возникаетвозникает
определенныйопределенный характерхарактер, , появляютсяпоявляются разныеразные
способностиспособности ии ихих начинаютначинают лучшелучше пониматьпонимать
другиедругие людилюди..



ПрогнозПрогноз

ТяжестьТяжесть
 

симптомовсимптомов, , возникающихвозникающих
 

припри
 

синдромесиндроме
 

АнгельманаАнгельмана, , 
отличаютсяотличаются

 
вв

 
каждомкаждом

 
конкретномконкретном

 
случаеслучае. . НекоторыеНекоторые

 
людилюди, , 

сс
 

легкойлегкой
 

формойформой
 

синдромасиндрома
 

АнгельманаАнгельмана, , имеютимеют
 

большойбольшой
 словарныйсловарный

 
запасзапас

 
ии

 
высокуювысокую

 
степеньстепень

 
самоконтролясамоконтроля. . 

ОднакоОднако
 

ходьбаходьба
 

ии
 

использованияиспользования
 

простыхпростых
 

языковыхязыковых
 

знаковзнаков
 можетможет

 
пострадатьпострадать

 
значительнозначительно

 
сильнеесильнее..

 РаннееРаннее
 

началоначало
 

ии
 

постоянноепостоянное
 проведениепроведение

 
физиотерапиифизиотерапии

 
((котораякоторая

 
направленанаправлена

 
нана

 
развитиеразвитие

 точныхточных
 

движенийдвижений) ) ии
 

коммуникационныхкоммуникационных
 

свойствсвойств
 

((языкиязыки), ), каккак
 полагаютполагают, , исследователиисследователи, , значительнозначительно

 
улучшаетулучшает

 
прогнозпрогноз

 ((когнитивногокогнитивного
 

ии
 

речевогоречевого
 

развитияразвития) ) длядля
 

больныхбольных
 

САСА..
 КромеКроме

 
тоготого, , считаетсясчитается, , чточто

 
определенныйопределенный

 
генетическийгенетический

 механизммеханизм, , лежащийлежащий
 

вв
 

основеоснове
 

расстройстварасстройства, , коррелируеткоррелирует
 

сс
 общимобщим

 
прогнозомпрогнозом

 
длядля

 
потерпевшегопотерпевшего. . ТакТак,,

 
мутациимутации

 
вв

 
генегене

 UBE3AUBE3A, , связаннысвязанны
 

сс
 

наименьшимнаименьшим
 

влияниемвлиянием
 

болезниболезни
 

нана
 организморганизм, , аа

 
крупныекрупные

 
делецииделеции

 
15 15 хромосомыхромосомы
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КлиническиеКлинические признакипризнаки синдромасиндрома АнгельманаАнгельмана сс
возрастомвозрастом меняютсяменяются. . ВВ частностичастности, , режереже
встречаютсявстречаются такиетакие проявленияпроявления, , каккак гиперактивностьгиперактивность
ии плохойплохой сонсон. . ПриступыПриступы судорогсудорог, , тожетоже встречаютсявстречаются
режереже илиили вообщевообще прекращаютсяпрекращаются, , равноравно каккак ии
аномалиианомалии ЭЭГЭЭГ. . ДляДля сниженияснижения частотычастоты возникновениявозникновения
судорогсудорог, , врачиврачи рекомендуютрекомендуют употреблятьупотреблять
специальныеспециальные лекарственныелекарственные препаратыпрепараты. . ТакжеТакже
следуетследует отметитьотметить тото, , чточто частотачастота ии тяжестьтяжесть
приступовприступов судорогсудорог часточасто влияетвлияет нана процесспроцесс половогополового
созреваниясозревания девочекдевочек, , больныхбольных САСА, , этоэто влияниевлияние толькотолько
краткосрочноекраткосрочное. . ЧертыЧерты лицалица меняютсяменяются нене
существенносущественно, , однакооднако многиемногие взрослыевзрослые сс САСА выглядятвыглядят
оченьочень молодымимолодыми длядля своегосвоего возраставозраста..
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