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Резюме. Аутосомно-доминантный синдром глухоты-ониходистрофии (DDOD – 

dominant deafness onychodystrophy syndrome) относится к группе редких 

мультисистемных генетических заболеваний. Типичными симптомами являются 

врожденная нейросенсорная тугоухость, ониходистрофия, гипоплазия дистальных 

фаланг и трехфаланговые большие пальцы. В статье представлен клинический случай 

синдрома DDOD, диагностированного у новорожденного.  

Ключевые слова: нейросенсорная тугоухость, глухота, ониходистрофия, 

аутосомно-доминантный тип наследования, ген ATP6V1B2, новорожденный. 

Введение. Врожденные пороки развития ногтей и пальцев могут быть как 

изолированными находками, так и связанными с генетическими синдромами. При 

сочетании аномалий ногтей с нейросенсорной тугоухостью необходимо заподозрить 

возможную связь между этими состояниями, поскольку кожа, ногти, и перепончатый 

лабиринт внутреннего уха происходят из эмбриональной эктодермы [1]. Группа 

синдромов глухоты-ониходистрофии включает генетически различные варианты как с 

аутосомно-доминантным, так и аутосомно-рецессивным типом наследования. 

Доминантные формы представлены синдромами доминантной врожденной глухоты и 

ониходистрофии (DDOD – dominant deafness, onychodystrophy) и синдромом 

Циммермана-Лабанда (ZLS – Zimmermann–Laband syndrome), проявляющимся 

глухотой, ониходистрофией, гипертрофией десен, грубыми чертами лица, 

гипертрихозом и умственной отсталостью. Рецессивную форму представляет синдром 

глухоты-ониходистрофии-остеодистрофии-умственной отсталости-судорог (DOORS – 

deafness, onychodystrophy, osteodystrophy, and mental retardation syndrome),  

который также включает глухоту и ониходистрофию, но характеризуется более 

тяжелым течением, дистрофией костей, судорогами и тяжелым интеллектуальным  

дефицитом [2, 3].  

Основными клиническими характеристиками DDOD синдрома являются 

следующие признаки: нейросенсорная тугоухость или глухота, ониходистрофия 

(деформация, истончение, гипоплазия ногтевых пластинок или полное их отсутствие). 
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Часто в составе синдрома описывается трехфаланговый большой палец кисти.  

У некоторых пациентов описаны брахидактилия, конические гипопластичные зубы или 

олигодонтия. В отдельных случаях наблюдались синдактилия, незначительные лицевые 

дисморфии (легкий глазной гипотелоризм, глубоко посаженные глаза и гипоплазия 

средней части лица). В отличие от синдрома DOORS пациенты с DDOD-синдромом 

имеют нормальное когнитивное развитие [4]. 

На сегодняшний день распространенность DDOD синдрома не известна.  

По данным некоторых авторов, возникновение данного синдрома в некоторых случаях 

обусловлено гетерозиготными мутациями в гене ATP6V1B2 (8p21.3), кодирующем 

вакуолярную АТФ-азу. Точно не известно, существует ли генетическая гетерогенность, 

так как не для всех выявленных случаев проводилось молекулярно-генетическое 

тестирование. Однако у некоторых пациентов с четко обозначенными клинически 

чертами синдрома DDOD, мутации в гене ATP6V1B2 не были выявлены, что может 

свидетельствовать об обратном [5, 6]. 

Цель работы: представить клинический случай DDOD-синдрома у 

новорожденного ребенка с целью ранней диагностики и повышения качества медико-

генетического консультирования. 

Материалы и методы. Клинические, лабораторные, инструментальные данные 

пробанда К. 2024 г.р.; результаты цитогенетического и молекулярно-генетического 

обследования; генеалогические данные; аудиологические тесты; медико-генетическое 

консультирование.  

Результаты и их обсуждение. Ребенок от 1 беременности, протекавшей на фоне 

микоплазмоза во 2-м триместре. Роды преждевременные, оперативные по показаниям 

со стороны плода (преждевременный разрыв околоплодных оболочек, острая гипоксия) 

в сроке гестации 234 дня. Родилась недоношенная девочка К. с очень низкой массой 

тела при рождении, маленькая к сроку гестации, с оценкой по шкале Апгар – 8/8 

баллов. Показатели физического развития новорожденной девочки: масса тела – 1350 г  

(-1,49 SD), длина тела – 38 см (-2,52 SD), окружность головы – 30 см (-0,64 SD).  

В раннем неонатальном периоде наблюдались синдром дыхательных расстройств  

и дыхательная недостаточность, которые были купированы.  

В общем анализе крови все показатели соответствовали нормативным.  

В биохимическом анализе крови наблюдалась гипопротеинемия, гипоальбуминемия, 

снижение уровней креатинина и мочевины: общий белок 39,1 г/л (референсные 

значения 41–63 г/л), альбумин 26,85 г/л (референсные значения 38–54 г/л), креатинин 

24,9 мкмоль/л (референсные значения 35–82 мкмоль/л), мочевина 1,42 ммоль/л 

(референсные значения 1,8–6,4 ммоль/л). Другие биохимические показатели 

(билирубин, АСТ, АЛТ, электролиты) не имели отклонений. Кислотно-основное 

состояние и газовый состав крови, коагулограмма, общий анализ мочи без 

особенностей. На протяжении первых трех суток жизни отмечались эпизоды 

гипогликемии со снижением концентрации глюкозы капиллярной крови до 

2,36 ммоль/л, требующие проведения лечебных мероприятий. 

По результатам эхокардиографии диагностирован множественный дефект 

межпредсердной перегородки, врожденная особенность строения хордального аппарата 

митрального клапана. 

По данным нейросонографии выявлены очаговые субэпендимальные 

образования, эхографически не типичные для перивентрикулярных кровоизлияний, 

очаговое образование в проекции латерального угла переднего рога правого бокового 

желудочка, мелкие субэпендимальные псевдокисты с обеих сторон, кисты сосудистых 

сплетений. Были отмечены особенности строения и взаиморасположения боковых 

желудочков (тела и затылочные рога имеют параллельный ход, удлинены затылочные 

рога, фрагментировано расширен левый височный рог). 
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По результатам ультразвукового исследования органов брюшной полости и почек 

патологии не выявлено. 

Проведен аудиологический скрининг, результат «Не прошел», факторы риска – 

хроническая двусторонняя нейросенсорная тугоухость у матери.  

Клинический осмотр и обследование выявили следующие очевидные проявления: 

особенности пальцев кистей и стоп в виде выраженной гипоплазии дистальных фаланг 

II–V пальцев на кистях и I–V на стопах; удлиненные трехфаланговые I пальцы обеих 

кистей; резко выраженная гипоплазия II-х пальцы стоп, преимущественно за счет 

дистальных фаланг; дистрофия и гипоплазия ногтевых пластинок кистей и стоп; 

анонихия I и V пальцев кистей и II-х пальцев стоп (рисунок 1 – В, Г, Д). Отмечены 

врожденные особенности лица, такие как глазной гипотелоризм, запавшее переносье, 

глубоко посаженные глаза. При рентгенологическом исследовании установлены 

гипоплазия дистальных фаланг пальцев и трехфаланговые первые пальцы кистей. По 

результатам аудиологических тестов в неонатальном периоде и углубленного 

сурдологического обследования в течение первого месяца жизни установлена 

врожденная нейросенсорная двухсторонняя тугоухость. Генеалогические данные 

пробанда были отягощены наличием тугоухости у обоих родителей. Кроме врожденной  

двусторонней тугоухости, обследование отца ребенка не выявило дополнительных 

клинических признаков, свидетельствующих о «синдромальной» патологии. Мать 

имела такие же, как у ребенка пороки и особенности кистей, стоп (рисунок 1 – А, Б)  

и лица в сочетании с врожденной двусторонней тугоухостью. Интеллектуально  

оба родителя сохранны. 

 
Рисунок 1 – Ониходистрофия кистей и стоп, гипоплазия дистальных фаланг кистей и стоп, 

трехфаланговый 1 палец кисти: А – кисти матери пробанда, трехфаланговый 1 палец, Б – стопы 

матери пробанда, В – стопы пробанда, Г – кисть пробанда, Д – трехфаланговый 1 палец пробанда 
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Цитогенетическое обследование пробанда проводилось в связи с 

множественными врожденными пороками развития (порок сердца, пороки кистей и 

стоп). По его результатам установлен нормальный женский кариотип (46, ХХ). 

Учитывая врожденную тугоухость у обоих родителей с целью исключения наиболее 

частой рецессивно наследуемой формы «несиндромальной» тугоухости, 

ассоциированной с мутациями в гене GJB2, было проведено молекулярно-генетическое 

тестирование на наличие мутаций в этом гене всем членам семьи. По результатам 

молекулярно-генетического исследования у пробанда установлено гетерозиготное 

носительство мутации 35delG в гене GJB2, у отца – гомозиготное носительство той же 

мутации в том же гене, у матери мутации не диагностированы. Молекулярно-

генетическая диагностика на предмет мутаций в гене ATP6V1B2 не проводилась в 

связи с ограничением лабораторных возможностей. Проведена дифференциальная 

диагностика с синдромами: Циммермана–Лабанда (ZLS – Zimmermann–Laband 

syndrome); глухоты-ониходистрофии-остеодистрофии-умственной отсталости-судорог, 

(DOORS – deafness, onychodystrophy, osteodystrophy, and mental retardation syndrome). 

Полученные результаты обследования были обобщены и проанализированы. На 

основании результатов комплексного обследования был выставлен диагноз: синдром 

доминантной врожденной глухоты и ониходистрофии (DDOD – dominant deafness, 

onychodystrophy), mat (унаследованный от матери). Семьей проведено медико-

генетическое консультирование. 

Заключение. DDOD – редкое заболевание, диагностика которого основывается 

на наличии характерных проявлений, и может быть распознано клинически. Данное 

заболевание не представляет угрозы для жизни. Основное влияние на качество жизни 

оказывает нейросенсорная тугоухость. Ключевыми клинико-генеалогическими 

отличиями синдрома доминантной врожденной глухоты и ониходистрофии (DDOD – 

dominant deafness, onychodystrophy) от синдрома Циммермана–Лабанда (ZLS – 

Zimmermann–Laband syndrome) являются отсутствие умственной отсталости, 

гипертрофии десен и гипертрихоза, хотя генеалогически оба состояния имеют 

доминантный тип родословной. Основные отличительные особенности синдрома 

глухоты–ониходистрофии–остеодистрофии–умственной отсталости–судорог (DOORS – 

deafness, onychodystrophy, osteodystrophy, and mental retardation syndrome) клинически и 

генеалогически очевидны – это тяжелое течение с судорожными состояниями, 

остеодистрофия, рецессивный тип родословной. Дополнительно в ходе обследования у 

пробанда установлено гетерозиготное носительство унаследованной от отца 

рецессивной мутации 35delG в гене GJB2, ассоциированной с «несиндромальной» 

тугоухостью, часто встречающейся в белорусской популяции. Уточнена генетическая 

природа тугоухости у отца пробанда, гомозиготная мутация 35delG в гене GJB2. Эти 

данные могут использоваться отсрочено при определении программы пренатальной 

диагностики для пробанда. 

Установление нозологической формы редкого заболевания позволило уточнить 

прогноз и риск заболевания в семье, а также сузить объем лабораторного тестирования 

при необходимости подтверждения диагноза молекулярно-генетическими методами в 

рамках планирования объема и методов пренатальной диагностики.  

Представленный клинический случай демонстрирует важность 

мультидистиплинарного подхода, комплексной оценки полученных в ходе 

исследования данных для диагностики редких формы заболеваний в целях повышения 

качества оказания медицинской помощи и генетического консультирования.  
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Autosomal dominant deafness onychodystrophy syndrome (DDOD – dominant 

deafness onychodystrophy syndrome) belongs to a group of rare multisystem genetic 

diseases. Typical symptoms are congenital sensorineural hearing loss, onychodystrophy, 

brachydactyly, and triphalangeal thumbs. The article presents a clinical case of DDOD in a 

child diagnosed during the neonatal period. 
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