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Синдром Патау

это хромосомная аномалия, синдром 
дополнительная 13 хромосома, в связи
время мейоза (также известный как три
возникновения этого синдрома у потом
матери при беременности (в среднем сматери при беременности (в среднем с
поражает примерно 1 человека из 1000

ом при котором у пациента есть 
язи с нерасхождением хромосом во 
трисомия 13 и трисомия D). Риск 
томства увеличивается с возрастом 

ем с 31 года). Синдром Патауем с 31 года). Синдром Патау
0000 новорожденных.



История

Трисомия 13 впервые была описана Т
но хромосомный характер заболевани
Клаусом Патау в 1960 году. Болезнь на
Патау был также описан у племен одн
Считалось, что эти случаи были вызванСчиталось, что эти случаи были вызван
атомных бомб.

на Томасом Бартолини в 1657 году, 
вания был установлен д-ром 
ь названа на его честь. Синдром 
одного тихоокеанского острова. 
званы радиацией от испытаний званы радиацией от испытаний 



Причины

Причиной появления синдрома Патау
каждая клетка тела имеет три копии 1
обычных двух. Данное заболевание м
часть 13 хромосомы привязывается кчасть 13 хромосомы привязывается к
транслокуеться) до или в момент зач

синдром Патау не наследуется, а возн
в процессе формирования половых кл
сперматозоидов).

атау является трисомия 13, 
ии 13 хромосомы вместо 
ие может также возникать, когда 
ся к другой хромосоме ся к другой хромосоме 
 зачатия. В большинстве случаев 
возникает как случайное событие 

х клеток (яйцеклеток и 



Синдром Патау может быть унаследо
Здоровый человек может нести изме
материал между 13 и другими хромо
называется сбалансированной транс
получено дополнительного материа
являющиеся носителями данного ти
повышенного риска рождения детейповышенного риска рождения детей
они и не имеют признаков синдрома

ледован в связи с транслокацией. 
измененный генетический 
омосомами. Эта перестройка 

ранслокацией, поскольку не было 
риала с 13 хромосомы. Люди, 
о типа, находятся в зоне 
етей с этим заболеванием, хотя етей с этим заболеванием, хотя 
ома Патау.



Синдром м Патау



Нервная система
отклонения психического и 
оторного развития;

микроцефалия;

голопрозэнцефалия (нарушение 
ормирования полушарий мозга);

структурные дефекты глаз, в том структурные дефекты глаз, в том 
исле микрофтальмия, аномалия 
итерса, катаракта, колоб, 
исплазия или отслоение сетчатки, 
енсорный нистагм, пробковая 
отерю зрения и гипоплазия 
рительного нерва;

менингомиелоцеле
спинномозговой дефект)



Костно-мышечные и кожн
полидактилия («лишние пальцы»)

низко посаженные и деформированные 
шные раковины;

выступающая пятка;

деформация ноги, стопа выглядит как 
ачеля;ачеля;

омфалоцеле (брюшной дефект, пупочная 
рыжа);

аномальный вид кисти;

перекрытие пальцами большого пальца;

врожденное отсутствие кожи 
отсутствуют участки кожи / волос);

волчья пасть, заячья губа (расщепление 
еба).

ожные:

ые 

ная 

ца;

ие 



Урогенитальные и другие:

аномальные гениталии;

дефекты почек;

пороки сердца (дефект 
межжелудочковой 
перегородки);перегородки);

одна пуповинная артерия.

гие:



Диагностика 

Пренатальная диагностика. 

На первом этапе скрининга производи
биохимических маркеров (бета-ХГЧ, РА
исследование, на основании которых р
больного ребенка для данной женщинбольного ребенка для данной женщин
группы риска, предлагается проведени
диагностики: биопсии ворсин хориона
(14-18 недели) или кордоцентеза (посл
полученных образцах материала плода
13-ой хромосоме методом кариотипир
окраской хромосом или КФ-ПЦР.

одится определение 
, РАРР-А и др.) и УЗИ-

ых рассчитывается риск рождения 
щины. Женщинам, попавшим в щины. Женщинам, попавшим в 
ение инвазивной пренатальной
она (8-12 недели), амниоцентеза
после 20-й недели гестации). В 
лода проводится поиск трисомии по 
пирования с дифференциальной 



Диагностика 

Если дородовая диагностика синдрома
не проводилась, хромосомная аномал
новорожденного неонатологом на осн
признаков и дерматографических изме

Новорожденные с предполагаемым ил
синдрома Патау нуждаются в углубленсиндрома Патау нуждаются в углублен
обследовании для выявления тяжелых
(эхокардиографии, УЗИ органов брюшн
нейросонографии, КТ головного мозга 

ома Патау по каким-либо причинам 
малия может быть заподозрена у 
 основании ярких клинических 
зменений.

м или установленным диагнозом 
ленном комплексном ленном комплексном 
лых пороков развития 
юшной полости и почек, 
зга и др.). 



Лечение

Лечение синдрома Патау сосредоточив
физических проблемах, с которыми ро
борются за выживание в первые неско
жизни через тяжелые неврологические
дефекты сердца. Хирургия может бытьдефекты сердца. Хирургия может быть
пороков сердца, заячьей губы и волчье
потенциального развития пациентам н
также физическая и профессиональная

очивается на конкретных 
 рождается ребенок. Многие дети 
сколько дней или недель своей 

ские проблемы или сложные 
ыть необходимой для устранения ыть необходимой для устранения 

лчьей пасти. Для реализации своего 
м необходима помощь логопеда, а 

ьная терапия.



Прогноз и профилактика

В большинстве случаев плод синдромо
или рождается мертвыми. Живорожден
неблагоприятный прогноз для жизни. В
продолжительность их жизни не превы

Специфические методы профилактики Специфические методы профилактики 
разработаны. При наличии хромосомны
поколениях или случаев мертворожден
беременности родителям необходимо 
консультирование.

ка

омом Патау погибает антенатально
денные дети также имеют 
и. В большинстве случаев 
евышает одного года.

ики синдрома Патау не ики синдрома Патау не 
мных заболеваний в предыдущих 
дения перед планированием 
мо пройти медико-генетического 


