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Наведено дані щодо рідкісного генетичного захворювання синдрому Рубінштейна—Тейбі. Захворювання зустрічається з частотою 
1:25000–1:30000. Спосіб життя батьків ніяк не впливає на появу дитини з синдромом Рубінштейна—Тейбі. Ризик народження в сім’ї 
другої дитини з такою ж патологією становить 0,1%. Синдром характеризується наявністю деформованих пальців, характерного
обличчя і розумової відсталості. Клінічні ознаки захворювання обумовлені мутацією в гені, що кодує специфічний білок GREB. Цей ген 
локалізований у 16 хромосомі. Наведено основні фенотипові відхилення та проаналізовано літературні дані щодо соматичної та невро-
логічної патології. Для синдрому характерне поєднання затримки фізичного та психомоторного розвитку, прогресуюча інтелектуальна 
недостатність, характерний черепно-лицевий дизморфізм, аномалії пальців (розширення, вкорочення і сплощення дистальних фаланг 
перших пальців кистей і стоп, деколи дистальних фаланг інших пальців, полідактилія і часткова синдактилії кистей і стоп), аномалії сер-
цево-судинної, дихальної та сечостатевої систем.
Описано клінічний випадок синдрому Рубінштейна—Тейбі в дитини неонатального віку. Батьки хлопчика, молоді особи, та сестра 
новонародженого, віком 3 роки, здорові. Фенотипових проявів скелетних дисплазій у них не виявлено. Спадковий анамнез у родичів 
не обтяжений. Наведено дані щодо виявлених у новонародженої дитини лицевих дизморфій: низьке чоло, сповільнений ріст волосся, 
дугоподібні брови, місяцеподібне обличчя, гіпертелоризм, опущені зовнішні кути очних щілин, «дзьобоподібний» ніс, гіпоплазія крил 
носа, помірно виражена ретрогнатія, вузьке високе піднебіння, диспластичні, маленькі, низькорозташовані вушні раковини. Спостері-
галися широкі термінальні фаланги I пальців китиць та стоп, вальгусна деформація перших пальців китиць. У дитини діагностовано 
відкриту аортальну протоку та вроджену атрезію хоан справа.
Отже, тяжка інвалідизуюча патологія в дитини, народженої від практично здорових батьків, свідчить про спорадичну мутацію de novo.
Дослідження виконано відповідно до принципів Гельсінської декларації. На проведення досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків дитини.
Автори заявляють про відсутність конфлікту інтересів.
Ключові слова: синдром Рубінштейна—Тейбі, черепно-лицеві аномалії, аномалії пальців, новонароджені діти.
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The article presents data on a rare genetic disease — Rubinstein—Taybi syndrome. The disease incidence is 1:25000–1: 30000. Parents’ 
lifestyle has no influence on the birth of a child with Rubinstein—Taybi syndrome. The risk of having a second child with the same pathology 
is 0.1%. The syndrome is characterized by the presence of deformed digits, distinctive facial features and mental retardation. Clinical signs 
of the disease occur as a result of mutation in the gene encoding a specific GreB protein. This gene is localized on the chromosome 16. The 
article reports on the main phenotypic deviations and analyzes the literature data on somatic and neurological pathologies. The syndrome
is characterized by a combination of delayed physical and psychomotor development, progressive intellectual disability, characteristic 
craniofacial dysmorphism, deformity of digits (namely broad, short and wide distal phalanges of the thumbs and big toes, sometimes distal 
phalanges of other fingers and toes), abnormalities of the cardiovascular, respiratory and urogenital systems.
Clinical case. The article presents primary data on the diagnosis of Rubinstein—Taybi syndrome in a child of neonatal age. The boy’s parents, 
young people, and the newborn’s sister, aged 3, are healthy. No phenotypic manifestations of skeletal dysplasia were detected. The relatives’ 
hereditary history is negative. We have observed the following facial dysmorphia: low forehead, low hair growth line, high-arched eyebrows, 
moon-shaped face, hypertelorism, downward slanted eyes, «beaked» nose, hypoplastic nasal wings, moderate retrognathia, high narrow 
palate, dysplastic, small, low-lying auricles. Broad terminal phalanges of thumbs and big toes, as well as valgus deformity of the thumbs were 
observed. The child was diagnosed with an open aortic duct and congenital choanal atresia on the right.
Thus, a severe disabling pathology in a child born to apparently healthy parents indicates a sporadic de novo mutation.
The research was carried out in accordance with the principles of the Helsinki declaration. The informed consent of the patient was obtained 
for conducting the studies.
No conflict of interests was declared by the authors.
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Вступ

Синдром Рубінштейна—Тейбі — генетич-
но гетерогенне спадкове захворювання, 

що характеризується ураженням центральної 
нервової системи, деформаціями кісток скелета 
і низкою інших вад розвитку. Симптомами цьо-
го стану є прогресуюча розумова відсталість, 
низький ріст, розширення фаланг пальців, 
полідактилія на ногах, різноманітні порушення 
з боку внутрішніх органів. Діагностику синдро-
му Рубінштейна—Тейбі проводять на підставі 
даних справжнього статусу пацієнта, молеку-
лярно-генетичних аналізів та інших досліджень. 
Специфічного лікування цієї патології не існує, 
застосовують симптоматичну терапію залежно 
від типу вад і порушень.

Синдром Рубінштейна—Тейбі, або синдром 
великих пальців, характерного обличчя і ро-
зумової відсталості, належить до патології, яку 
можна запідозрити в неонатальному віці. Упер-
ше синдром описаний J. Rubinstein і H. Taybi
в 1963 р. у 7 дітей із затримкою психічного роз-
витку [5,7]. Захворювання зустрічається з ча-
стотою 1:25000–1:30000. За даними літерату-
ри, спосіб життя батьків ніяк не впливає на по-
яву дитини із синдромом Рубінштейна—Тейбі.
Ризик народження другої дитини з такою ж па-
тологією становить 0,1% [6].

За літературними даними, тип успадкуван-
ня — аутосомно-домінантний, хоча більшість ви-
падків виникають спорадично внаслідок мутації 
de novo (генетична трансформація, що відбулася 
в межах однієї сім’ї або клітинної лінії вперше) 
[1]. Клінічні ознаки захворювання обумовлені 
мутацією в гені, що кодує специфічний білок — 
коактиватор генної експресії (GREB). Цей ген 
локалізований у 16 хромосомі, у локусі 16р13.3. 
До реалізації клінічних ознак Рубінштейна—
Тейбі можуть призводити точкові мутації в цьо-
му гені. Синдром Рубінштейна—Тейбі — це рід-
кісне генетичне захворювання, при якому ура-
жується багато органів і систем. Для синдрому 
Рубінштейна—Тейбі характерне поєднання
затримки фізичного та психомоторного роз-
витку, прогресуюча інтелектуальна недостат-
ність, черепно-лицевий дизморфізм, широкі 
термінальні фаланги пальців китиць і стоп, ано-
малії серцево-судинної, дихальної та сечостате-
вої систем [4,8].

Черепно-лицеві аномалії такі: «дзьобоподіб-
ний» ніс, мікроцефалія, широке перенісся
та гіпоплазовані крила носа, диспластичні вуш-
ні раковини, збільшене велике тім’ячко, яке піз-
но закривається, виступаюче чоло з низьким 

ростом волосся, високі дугоподібні брови, опу-
щені донизу зовнішні кути очей, маленький рот 
із тонкою верхньою губою, мікрогенія та помір-
на ретрогнатія, аркоподібне піднебіння [2,3].

Аномалії пальців полягають у розширен-
ні, вкороченні й сплощенні дистальних фаланг 
перших пальців кистей і стоп, деколи дисталь-
них фаланг інших пальців, полідактилії і в част-
ковій синдактилії кистей і стоп. Зустрічаються 
скелетні деформації: лордоз, кіфоз, сколіоз, ано-
малії грудини і ребер, сплощення крил тазових 
кісток. У 50% випадків зустрічається гірсутизм, 
яскравий невус на чолі, потилиці і бокових по-
верхнях шиї, множинні гемангіоми. До вад роз-
витку внутрішніх органів належать незарощен-
ня артеріальної протоки і дефекти перегородок 
серця, однобічна аплазія нирок, подвоєння ни-
рок, гідронефроз, дивертикул сечового міхура, 
крипторхізм, порушення лобуляції легень, ме-
гаколон, діафрагмальна кила, агенезія мозоли-
стого тіла [4,9].

Враховуючи обмежений перелік описаних 
випадків діагностики цього синдрому в ран-
ньому неонатальному періоді, наводимо власне 
спостереження.

Клінічний випадок
Досліджено сім’ю — батьків, старшу дити-

ну (дівчинку) та новонародженого хлопчика,
а також вивчено відповідну медичну документа-
цію — індивідуальну карту вагітної, історію по-
логів, історію розвитку новонародженого. Про-
грама обстеження хворої дитини передбачала 
використання: генеалогічного аналізу, загаль-
ноклінічного та фенотипово-морфологічного 
обстеження, ультразвукового дослідження ор-
ганів черевної порожнини, ехокардіоскопії, ней-
росонографії, консультації невролога,  оторино-
ларинголога та генетика.

Дослідження виконано відповідно до прин-
ципів Гельсінської декларації. На проведення 
досліджень отримано інформовану згоду бать-
ків дитини.

Першочергово проведено клініко-генеало-
гічний аналіз сім’ї хворої дитини. Пробанд — 
хворий хлопчик із вищеописаним синдромом. 
Батьки (вік матері — 27 років, батька — 29 років)
та сестра новонародженого (вік — 3 роки) здо-
рові. Фенотипових проявів скелетних дисплазій 
у них та інших членів родини не виявлено. Спад-
ковий анамнез у них не обтяжений. Хлопчик на-
родився від другої вагітності, що перебігала без 
ускладнень. За результатами ультразвукового 
дослідження плода під час вагітності патології 
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не виявлено. Пологи вчасні в терміні 40 тижнів 
гестації, оцінка за шкалою Апгар — 8/9 балів. 
Антропометричні показники новонароджено-
го хлопчика: маса тіла — 4100 г, довжина тіла — 
56 см, окружність голови — 34 см, окружність 
грудної клітки — 35 см.

Під час огляду дитини виявлено підвище-
ний рівень стигматизації — мікроцефалію, ли-
цеві дизморфії: низьке чоло, сповільнений ріст 
волосся, дугоподібні брови, місяцеподібне об-
личчя, гіпертелоризм, опущені зовнішні кути 
очних щілин, «дзьобоподібний» ніс, гіпоплазію 
крил носа, помірно виражену ретрогнатію, вузь-
ке високе піднебіння, диспластичні, маленькі, 
низькорозташовані вушні раковини. Широкі 
термінальні фаланги I пальців китиць та стоп, 
вальгусна деформація перших пальців китиць 
(рис. 1 і 2).

За даними дослідження неврологічного ста-
тусу виявлено, що тонус м’язів у кінцівках ди-
фузно знижений, сухожильні рефлексі симе-
тричні, рефлекси новонародженого сповіль-
нені. На чолі, потилиці, задній поверхні шиї та 
спині — множинні гемангіоми, виражений гір-
сутизм (рис. 3).

Результати додаткових методів обстежен-
ня показали: за даними ехокардіоскопії ви-
явлено відкриту аортальну протоку, під час 

огляду оториноларинголога діагностовано 
вроджену атрезію хоан справа. Ранній неона-
тальний період ускладнений пневмонією ново-
народженої дитини та жовтяницею (загальний 
білірубін — 335 мколь/л за рахунок непрямого 
білірубіну). Дитина отримувала терапію, а на 
7-му добу життя була переведена до відділен-
ня патології новонароджених обласної дитячої 
клінічної лікарні м. Івано-Франківська. У від-
діленні патології новонароджених дитина про-
довжувала отримувати лікування пневмонії но-
вонароджених і в задовільному стані була випи-
сана додому на 17-ту добу життя.

Висновки
Наведена тяжка інвалідизуюча патологія

в дитини, народженої від практично здоро-
вих батьків, свідчить про спорадичну мутацію
de novo. Для уточнення діагнозу рекомендовано 
спостереження психіатра, невролога, генетика, 
нефролога, кардіолога, а також симптоматична 
терапія за показаннями. Батькам дитини надано 
рекомендації про проведення медико-генетич-
ного консультування і молекулярно-генетично-
го дослідження для виявлення дефектного гена 
в разі подальшого планування вагітності.
Автори заявляють про відсутність конфлік-

ту інтересів.

Рис. 1. Широка термінальна фаланга І пальця китиці

Рис. 2. Широка термінальна фаланга І пальця стопи Рис. 3. Множинні гемангіоми, виражений гірсутизм на 
спині
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