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Резюме. При изучении генетических аспектов синдрома Прадера-Вилли было установлено, 

что причиной данного заболевания является недостаточная экспрессия отцовских генов 

хромосомы 15. 
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Resume. The study of the genetic aspects of Prader-Willi syndrome has shown that the cause of 

this disease is the lack of expression of paternally derived genes on chromosome 15. 
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Актуальность. Синдром СПВ – редкое генетическое заболевание с 

аутосомно-рецессивным типом наследования, которое на сегодняшний день 

довольно малоизучено и встречается с частотой примерно 1:15 000 новорожденных. 

С этим заболеванием во всём мире живут около 400 000 человек. В связи с низкой 

частотой встречаемости заболевания в клинической практике и малой 

информированностью врачей ставится около 75% неправильных диагнозов. Вместо 

СПВ зачастую ставятся диагнозы синдром Дауна и миопатия [1]. 

Цель: изучить генетические аспекты и клинические проявления синдрома 

Прадера-Вилли, частоту встречаемости больных в Республике Беларусь. 

Задачи:  

1. Оценить степень тяжести данного заболевания. 

2. Выявить частоту встречаемости и количество больных в Республике 

Беларусь и в странах ближнего и дальнего зарубежья. 

Материал и методы. Проанализированы данные отечественной и зарубежной 

литературы по изучаемой проблеме, а также результаты медицинского центра “Мать 

и Дитя” и московского НИИ педиатрии и детской хирургии. 

Результаты и их обсуждение. Установлено, что синдром Прадера-Вилли – 

мультисистемное генетическое заболевание, возникающее в результате 

недостаточной экспрессии отцовских импринтинговых генов хромосомы 15 (q11-

q13).  
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Рисунок 1 – Локализация гена 

 

Геномный импринтинг – новое явление, открытое благодаря успехам 

молекулярной генетики. Он означает различную экспрессию генов в хромосомах в 

зависимости от отцовского или материнского происхождения. Главными причинами 

отсутствия или недостаточной экспрессии генов в отцовских аллелях являются: 

делеция и материнская дисомия. 
 

 
Рисунок 2 – Схема геномного импринтинга 

 

Подавляющее большинство случаев синдрома Прадера-Вилли спорадические 

и обусловлены различными мутациями. Установлено, что наиболее часто, у 70% 

людей, обнаруживается микроделеция в отцовской хромосоме 15 (q11-q13). 

Механизм, лежащий в основе такой повторной делеции — неправильная 

рекомбинация между короткими тандемными последовательностями повторов, 

ограничивающими область делеции. Реже наследование делеции, захватывающей 

этот регион, происходит, если пациент унаследует несбалансированный кариотип от 

родителя, имеющего сбалансированную транслокацию [2]. 
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Рисунок 3 – Молекулярная организация района 15 (q11-q13) 

 

В 20-30% случаев в кариотипе больных не обнаруживается микроделеции, но 

при этом обе хромосомы 15 имеют материнское происхождения, т.е. материнский 

тип импринтинга. Данное явление получило название “материнская 

однородительская дисомия”. ОРД могут возникать в результате нарушения процесса 

расхождения любой из 23 пар хромосом в мейозе в ходе образования мужских и 

женских половых клеток или в митотически делящихся клетках зиготы на ранних 

этапах развития зародыша.  

СПВ характеризуется неонатальной мышечной гипотонией, недостаточной 

прибавкой массы тела на первом году жизни, а в дальнейшем – развитием 

гиперфагии и ожирения, замедления темпов роста, задержкой психомоторного 

развития, гипогонадизмом. Для пациентов с СПВ характерны специфические 

фенотипические особенности: узкая височная часть черепа, гипопигментация, 

маленькие размеры кистей и ступней [1,3]. 

 
Рисунок 4 – Синдром Прадера-Вилли у ребенка 

 

Патогенез синдрома Прадера - Вилли до настоящего времени остается 
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малоисследованным. Высказываются предположения, что ожирение у больных 

обусловлено значительным усилением синтеза жира из ацетата и крайне низкими 

процессами липолиза. Одной из причин задержки роста является повреждение 

гипофиза, который вырабатывает гормон роста. Гипогонадизм может быть также 

связан с дисфункцией гипоталамуса, преимущественно, в области 

вентромедиального и вентролатерального ядер. Одним из объяснений 

гипопигментации кожи, волос и радужки служит снижение активности тирозиназы в 

волосяных фолликулах и меланоцитах, а также уменьшение пигмента в сетчатке. В 

развитии злокачественных новообразований главную роль играет пониженная 

способность к репарации ДНК. 

Диагностика СПВ в большинстве случаев проводится методом генетического 

тестирования. Генетический тест исследует образец клеток ДНК на наличие 

атипичных генов, или анализирует количество, расположение и особенности 

хромосом. Реже используется полимеразная цепная реакция и цитогенетический 

метод [3].  

Генетическое тестирование, проводимое на базе медицинского центра “Мать и 

Дитя” показало следующее:  

 
 

Рисунок 5 – Частота выявления заболевания в РБ 

- 95,5% людей имеют делецию;  

- 4% имеют дисомию: 

- 1 случай робертсоновской транслокации. 

Частота встречаемости СПВ в Беларуси составляет 1:18 000. Частота 

выявления СПВ по Беларуси на сегодня составляет более 69,2%, что говорит о 

высокой квалификации белорусских врачей [4]. 
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Выводы: Своевременная диагностика синдрома Прадера-Вилли с 

использованием методов пренатального обследования или методом генетического 

тестирования новорожденных позволит назначить адекватное лечение и снизить 

риск осложнений данного заболевания. 
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Резюме. В работе обозначены основные направления современной молекулярно-

цитогенетической диагностики синдрома Ретта  (RTT): описана роль мутаций гена MeCP2 в 

цитогенетической верификации RTT, охарактеризованы методы поиска поздней репликации Х 

хромосомы и идентификации ее инактивации в диагностике синдрома. 

Ключевые слова: синдром Ретта, диагностика, молекулярно-цитогенетические методы. 

Resume. The detail analysis of modern methods of molecular-cytogenetic diagnostic of the Rett’s 

syndrome is presented in the article. The separate aspects of diagnostic are described more: role of 

mutations in a gene MeCP2, X inactivation and type of X replication. 

Keywords: Rett’s syndrome, diagnostic, molecular-cytogenetic methods. 

 

Актуальность. Синдром Ретта включает в себя дегенеративные изменения со 

стороны различных систем органов и в этой связи характеризуется сложностью 


