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Уроджені аномалії трапляються у 2-3% усіх ді-
тей і близько 1% із них мають спадкові синдроми 
або чисельні вади розвитку. Приблизно 30% від 
загального числа випадків, мають щілину губи або 
піднебіння.

Черепно-лицеві аномалії є важливою пробле-
мою педіатрії. Вони входять до числа основних 
причин дитячої смертності та захворюваності. Че-
репно-лицеві аномалії, в основному, впливають на 
розвиток черепа, зокрема кісток лицевого черепа. 
Ці вади варіюють від легких до тяжких, які можуть 
бути небезпечними для життя і вимагають негай-
ного хірургічного втручання.

Огляд хворих із уродженою патологією черепа 
набуває важливого практичного значення, оскіль-
ки правильний діагноз часто може бути встанов-
лений лише при врахуванні всіх стигм та вад роз-
витку.

Черепно-лицеві синдроми можна поділити на 
декілька груп. Найчастіше вони супроводжуються 
передчасним зрощенням швів черепа (краніоси-
ностозом) та синдромами, які супроводжуються 
щілинами. Найбільш частими синдромами в цій 
групі є: синдром Крузона, синостоз швів, мікросо-
мія, аномалії головного мозку та серединні щілини 
обличчя.

Ці порушення розвитку можуть призвести до 
різних наслідків для здоров’я: структурної перебу-
дови дихальних шляхів, зміни зовнішнього вигля-
ду, зміни структурно-функціональної організації 
головного мозку, органів слуху та зору, змін при-
кусу, мови та порушень психічного розвитку цих 
пацієнтів.

Уроджені вади черепа можуть бути спричине-
ні генетичними мутаціями та шкідливими фактора-
ми навколишнього середовища. 

На основі проведеного аналізу джерел літера-
тури дано коротку характеристику найбільш поши-
рених спадкових синдромів, які супроводжуються 
деформаціями мозкового і лицевого черепа, вка-
зано тип успадкування та мутацію гена, який ви-
кликає дані порушення.

Ключові слова: уроджені вади розвитку, 
стигми, череп, спадкові синдроми.
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Вступ. Природжені дефекти є основною при-
чиною дитячої смертності та становлять до 21% 
останньої. Вони також займають 5 місце серед 
причин скорочення потенційної тривалості життя 
до 65 років і є основною причиною непрацездат-
ності. 

Показники частоти уроджених вад розвитку 
(УВР) значною мірою залежать від того, що саме 
відносять до УВР, оскільки точного визначення 
цього терміну не існує, і в тератологічних роботах 
(особливо експериментальних) нерідко як УВР 
описують уроджені пухлини, внутрішньоутробно 
розвинуті некрози, розлади кровообігу, дистрофіч-
ні процеси і навіть мацерацію. Саме тому важливо, 
одразу зрозуміти, що під терміном «уроджена вада 
розвитку» мають на увазі стійкі морфологічні зміни 
органу або усього організму, які виходять за межі 
варіації їх будови. До цього поняття не слід відно-
сити постнатальні порушення пропорції чи розміри 
органів, які є проявом ендокринних порушень [1]. 
Більшість структурних аномалій спостерігають у 
2-3% новонароджених, крім того у 2-3% дітей ано-
малії виявляють упродовж перших 5 років життя, 
що в сумі складає 4-6%. Генетичні чинники, такі як 
хромосомні аномалії та генні мутації, зумовлюють 
приблизно 15% УВР; екзогенні чинники оточення 
спричинюють близько 10% аномалій; комбінація 
генетичних чинників і чинників оточення (мульти-
факторне успадкування) – 20-25%; багатоплідна 
вагітність викликає 0,5-1% УВР [1].

Діагностичні та терапевтичні методи дозволи-
ли краще ідентифікувати УВР та знизили смерт-
ність у пацієнтів. Внаслідок збільшення тривалості 
життя УВР сьогодні є головним питанням охорони 
здоров’я через ресурси, необхідні для надання ба-
гатопрофільної допомоги [2]. 
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Огляд хворих із уродженою патологією черепа 
набуває особливого значення, тому що правиль-
ний діагноз часто може бути встановлений лише 
при врахуванні всіх стигм та уроджених аномалій. 
Діагностика спадкових синдромів здійснюється 
на основі даних детального обстеження хворого 
і його родичів та максимально повного розкриття 
фенотипових змін. Виникнення патології відбува-
ється під час пренатального онтогенезу – пору-
шується нормальний ембріональний і фетальний 
розвиток під впливом екзо- та ендогенних чинни-
ків, до яких особливо чутливий організм у критич-
ні періоди. Наслідками дії різноманітних ендо- та 
екзогенних чинників є порушення процесів росту і 
розвитку організму і виникнення УВР як самостій-
ної одиниці або виникнення спадкових синдромів, 
як сукупності певних симптомів.

Мета дослідження – описати сучасну діагнос-
тику найбільш поширених спадкових синдромів із 
уродженими вадами і/або стигмами черепа.

Результати дослідження. На основі проведе-
ного аналізу джерел наукової літератури, вибрано 
спадкові синдроми, які мають у своєму складі УВР 
мозкового і/або лицевого черепа. Коротко дана їх 
клінічна та генетична характеристики.

Аненцефалія (anencephaly; ОМІМ 206500) – 
зумовлена недорозвиненням переднього відділу 
нервової трубки та пов’язаних із нею структур і ха-
рактеризується відсутністю великого мозку, кісток 
склепіння черепа і м’яких тканин. Передня череп-
на ямка зазвичай вкорочена, турецьке сідло сплю-
щено. При аненцефалії досить часто трапляється 
порушення розвитку структур заднього мозку, ви-
ражена гіпоплазія надниркових залоз й аплазія не-
йрогіпофізу. Аненцефалія несумісна з життям, що 
пов’язано з відсутністю структур головного мозку, 
які відповідають за основні функції життєзабезпе-
чення в організмі людини і керують вегетативни-
ми функціями в ньому. Аненцефалія може бути 
наслідком незавершеного процесу формування 
склепіння черепа (краніошизу).

Залежно від ураження кісток основи черепа 
виділяють 3 групи аненцефалії: а) голоакранія – 
ураження потиличної кістки із змінами великого 
отвору; б) голоакранія поєднана з рахісхизмом – 
ураження потиличної кістки та хребтового стовпа; 
в) мероакранія – дефекти черепа без змін велико-
го отвору.

Аненцефалія трапляється з частотою 1:1000 
[3]. Викликана гомозиготною мутацією в гені 
TRIM36 на хромосомі 5q22. Тип успадкування – 
спорадичні випадки, можливо – автосомно-реце-
сивний.

Гіперостоз лобовий (лат. Hyperostosis 
frontalis interna; синдром Морган’ї–Мореля–
Стюарта; Morgagni-Stewart-Morel syndrome 

(OMIM 144800)) – cиндром лобового гіперосто-
зу, метаболічна краніопатія по класичному опису 
включає в себе тріаду симптомів: потовщення вну-
трішньої пластинки лобової кістки, ожиріння, гіпер-
трихоз. Основним проявом синдрому, без якого він 
не існує як такий, є потовщення внутрішньої плас-
тинки лобової кістки (гіперостоз).

Характерно ожиріння по центральному типу, 
тобто рівномірне ожиріння із жировим фартухом 
на животі. Серед хворих із синдромом Морган’ї-
Стюарта-Мореля виявлено наступні ендокринні 
порушення: цукровий діабет І та/або 2 типу, галак-
торею, порушення менструальної функції, гіперп-
ролактинемія. Найчастіше трапляється в жінок. 
Тип успадкування – автосомно-домінантний [4].

Дизостоз нижньощелепний (син.: дизостоз 
отомандибулярний, синдром Тріччера–Коллін-
за; Treacher Collins syndrome (ОМІМ 154500)) – 
це уроджене порушення розвитку черепно-лице-
вої ділянки, яке характеризується двобічною си-
метричною ото-нижньощелепною дисплазією без 
аномалій кінцівок, і пов’язано з рядом дефектів 
ділянок голови і шиї.

У дітей відзначається характерний лицевий 
дизморфізм із двобічною симетричною гіпоплазі-
єю виличних кісток, підочноямкового краю (80% 
випадків) і нижньої щелепи (78%) (ретрогнатія, 
ретрогенія), що призводить до аномалії прикусу, 
також трапляється апертогнатія (так званий “від-
критий прикус”). Переважна гіпоплазія м’яких тка-
нин відзначається у ділянці виличної кістки, підо-
чноямкового краю і щоках. До особливостей також 
відносяться складні порушення скронево-нижньо-
щелепного суглоба, що призводить до обмеженої 
можливості відкриття рота різного ступеня тяжко-
сті, антимонголоїдного розрізу очей (89%) і коло-
боми нижніх повік між зовнішньою і середньою 
третиною (69%), що супроводжується відсутністю 
вій на зовнішній третині нижньої повіки. Піднебін-
ня має готичну форму й іноді трапляється щілина 
піднебіння (28%). Часто відзначається аномалія 
зовнішнього вуха, наприклад, мікротія або ано-
тія, атрезія зовнішнього слухового ходу й анома-
лії розвитку слухових кісточок (60%), що викликає 
кондуктивну туговухість.

Розумові здібності, як правило, нормальні. Че-
рез вузькі верхні дихальні шляхи і обмежене від-
кривання рота в дошкільному віці можуть виника-
ти труднощі з диханням і харчуванням. До менш 
поширених ознак відноситься енхондрома і/або 
передкозелкові фістули, аномалії будови хребта і 
серця, а також двобічні комісуральні щілини.

Синдром викликається мутаціями в гені 
TCOF1 (5q32), або в генах POLR1C (6p21.1) або 
POLR1D (13q12.2). Тип успадкування – автосом-
но-домінантний [5].
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Дизостоз черепно-лицевий (ОМІМ 155000; 
Maxillofacial dysostosis; син.: cиндром Петерс–
Хевельса) – характеризується передньо-заднім 
вкороченням верхньої щелепи, антимонголоїдним 
розрізом очей, незначною деформацією вушних 
раковин, різкою затримкою мови, а також нечіткою 
і нечленороздільною мовою. Успадковується за 
автосомно-домінантним типом.

Краніосиностоз (лат. Сraniosynostosis; 
син. краніостеноз) – передчасне заростання од-
ного або більше швів, що обмежує ріст черепа в 
тому чи іншому напрямку і призводить до його де-
формації. Це найбільш часта УВР черепа. Крані-
осиностоз може бути первинним або вторинним, 
пов’язаним із будь-яким захворюванням, зокрема 
гіпертиреоїдизмом, рахітом. Переважно краніоси-
ностоз трапляється в ділянці стрілового шва, в ре-
зультаті чого череп збільшується в передньозад-
ньому і зменшується в поперечному напрямках. 
Голова звужена, з виступаючим чолом і потилицею 
(скафоцефалія). З іншими УВР поєднується рідко. 
Порушення психічного розвитку трапляється у 9% 
хворих [6]. Тип успадкування автосомно-домінант-
ний. Можливо існування автосомно-рецесивних 
форм. Розрізняють декілька форм:

а)	 краніосиностоз простий – ізольоване перед-
часне заростання одного з швів черепа;

б)	 краніосиностоз складний – ізольоване перед-
часне заростання двох і більше швів черепа;

в)	 краніосиностоз синдромний – передчасне за-
ростання швів черепа при синдромах Аперта, 
Карпентера [6].

Виділено вісім синдромів краніосиностозу: 
краніосиностоз І-VIII та Джексона-Вейса синдром 
(Jackson-Weiss syndrome; син.: craniosynostosis, 
midfacial hypoplasia, and foot abnormalities; ОМІМ 
123150).

Краніосиностоз І (craniosynostosis 1; CRS1; 
ОМІМ 123100) – це ізольований краніосиностоз, 
який виникає за рахунок передчасного закриття 
вінцевих і стрілових швів та супроводжується ска-
фоцефалією, доліхо- і оксицефалією. Розумовий 
розвиток не порушений. Виникає внаслідок ге-
терозиготної мутації в гені TWIST1 на хромосомі 
7p21. Тип успадкування – автосомно-домінантний.

Краніосиностоз-2 (CRS2; ОМІМ 604757) ви-
кликаний мутацією в гені MSX2 на хромосомі 5q35. 
Краніосиностоз-3 (CRS3; ОМІМ 615314) спричи-
нений мутацією в гені TCF12 на хромосомі 15q21. 
Краніосиностоз-4 (CRS4; ОМІМ 600775) викли-
кається мутацією в гені ERF на хромосомі 19q13. 
Сприйнятливість до краніосиностозу-5 (CRS5; 
ОМІМ 615529) зумовлена зміною гена ALX4 на 
хромосомі 11p11. Краніосиностоз-6 (CRS6;  
ОМІМ 616602) викликається мутацією в гені ZIC1 
на хромосомі 3q24. Сприйнятливість до краніоси-

ностозу-7 (CRS7; ОМІМ 617439) зумовлена змі-
ною гена SMAD6 на хромосомі 15q22.

Джексон-Вайса синдром – це краніосинос-
тоз, який супроводжується гіпоплазією середньої 
частини обличчя, шкірною синдактилією другого і 
третього пальців стопи, короткою широкою плес-
невою кісткою. Синдром Джексона-Вейса викли-
каний гетерозиготною мутацією в гені FGFR2. Тип 
успадкування – автосомно-домінантний [7].

Отвір тім’яний збільшений (син.: синдром 
Боннера, лат. Foramen parietalium permag-
num) – спадкова аномалія розвитку тім’яних кісток, 
яка характеризується локальними дефектами цих 
кісток різної величини, розташованими у пристрі-
ловій (парасагітальній) зоні; дефекти можуть бути 
одно- і двобічні; розмір отвору досягає 3,5×3,0 см. 
Рентгенологічно виявляються дефекти тім’яних 
кісток, округлої або овальної форми, біля ламб-
доподібного шва і приблизно на відстані 1,0  см 
обабіч стрілового шва. Тип успадкування – авто
сомно-домінантний [1].

Синдром Аперта (Apert; acrocephalosyn-
dactyly, type I; ACS1; ОМІМ 101200) – характери-
зується краніосиностозом вінцевих швів із форму-
ванням брахіцефалії або акроцефалії, гіпоплазією 
середньої третини обличчя і симетричною синдак-
тилією кінцівок. Нерідко у пацієнтів виявляють УВР 
головного мозку, а саме: дистопію мигдалин мо-
зочка, стеноз яремного отвору, арахноїдальні кіс-
ти в ділянці задньої черепної ямки, мальформації 
мозолистого тіла і / або лімбічних структур. Викли-
каний гетерозиготною мутацією в гені FGFR2 на 
хромосомі 10q26. Тип успадкування – автосомно-
домінантний [8, 9, 10].

Синдром Голденхара (син.: півлицева мі-
кростомія; Goldenhar syndrome; ОМІМ 164210) – 
черепно-лицеві аномалії верхньої щелепи, тім’яної 
і виличної кісток, які мають менший розмір і сплюс-
нуті. У таких пацієнтів є асиметрія лиця, недорозви-
нення верхньої щелепи, порушення слуху, привуш-
ні вирости (додаткові вушні раковини), сплощення 
виличних кісток, аномалії внутрішнього і середньо-
го вуха, аномалії хребців, аномалії вушних рако-
вин (частіше однобічні), аж до недорозвинення, 
атрезія (зарощення) зовнішнього слухового ходу, 
мікрогнатія, порушення грудного вигодовування, 
порушення мови, щілина піднебіння і/або верхньої 
губи, вади очей (пухлини і дермоїди очного яблу-
ка) і хребтового стовпа (злиття і щілина хребта). 
У 50% випадків трапляються такі аномалії серця 
як тетрада Фалло, дефект міжшлуночкової пере-
городки, відкрита артеріальна протока, коарктація 
аорти. У 25% випадків виявляється розумова від-
сталість. Тип успадкування – спорадичні випадки, 
у деяких випадках – автосомно-домінантний [11].

73



Український журнал медицини, біології та спорту – 2021 – Том 6, № 3 (31)

Медичні науки

Синдром Карпентера (Carpenter; acro-
cephalopolysyndactyly type II; ОМІМ 201000; 
Carpenter-2 – ОМІМ 614976) – характеризується 
краніосиностозом і полісиндактилію стоп (пре-
аксіальна полідактилія і синдактилія стоп); УВР 
серця; затримкою росту, розумовою відсталістю, 
гіпогеніталізмом та ожирінням. Окрім того, можуть 
траплятися УВР головного мозку, аномалії ротової 
порожнини і зубів, coxa valga, genu valgum, гідро-
нефроз, передчасне статеве дозрівання і втрата 
слуху. Синдром Карпентера-1 викликаний гомози-
готною мутацією в гені RAB23 на хромосомі 6p11. 
Синдром Карпентера-2, при якому ознаки синдро-
му Карпентера поєднуються з транспозицією вну-
трішніх органів (situs inversus) викликається мута-
цією в гені MEGF8. Тип успадкування – автосомно-
рецесивний [12].

Синдром Крузона (Crouzon syndrome; 
син.: craniofacial dysostosis, type I; CFD1; ОМІМ 
123500) – характеризується краніосиностозом він-
цевого, сагітального і ламбдоподібного швів, гіпер-
телоризмом, хибним екзофтальмом (за рахунок 
малих розмірів очних ямок) і розбіжною косоокіс-
тю, носом у формі дзьоба, гіпоплазією середньої 
третини обличчя. УВР ЦНС трапляються у паці-
єнтів із цим синдромом рідше, ніж при синдромі 
Аперта. Вони включають аномалію Кіарі 1-го типу і 
прогресуючу гідроцефалію. Стеноз яремних отво-
рів у поєднанні зі звуженням яремних вен трапля-
ється в 60% випадків, а зрощення шийних хребців 
у 22% хворих. Приблизно у половини – кондуктив-
на приглухуватість. Викликаний гетерозиготною 
мутацією в гені FGFR2 на хромосомі 10q26. Тип 
успадкування – автосомно-домінантний [13, 14].

Синдром Потоцького-Шаффера (Potocki-
Shaffer; ОМІМ 601224) – характеризується череп-
но-лицевими аномаліями (брахіцефалія, мікроце-
фалія, високий і широкий лоб, короткий фільтр, мі-
крогнатія, блефарофімоз, епікант, широкий кінчик 
носа, опущені кути рота), нейросенсорною втра-
тою слуху, короткою шиєю, мікропенією, затрим-
кою психічного розвитку, розумовою відсталістю, 
множинними екзостозами. Тип успадкування – ав-
тосомно-домінантний [15]. 

Синдром П’єра-Робена (Pierre-Robin; ОМІМ 
261800) – характеризується порушенням розвитку 
першої зябрової дуги з максимальним ураженням 
нижньої щелепи, як наслідок – недорозвинення 
нижньої щелепи, вторинна щілина піднебіння і гло-
соптоз, що призводять до небезпечного для життя 
обструктивного апное і ускладнень щодо харчу-
вання в неонатальному періоді [6].

Синдром Пфайфера (Pfeiffer; acrocephalo-
syndactyly, type V; ACS5; ОМІМ 101600) – рід-
кісний генетичний розлад, що характеризується 
краніостенозом та має автосомно-домінантний 

тип успадкування. Симптоми включають черепно-
лицеві аномалії (брахіцефалію, акроцефалію, кра-
ніосиностоз за рахунок передчасного закриття він-
цевого шва, гіпертелоризм, гіпоплазію середньої 
третини обличчя), аномалії кистей і стоп (часткова 
синдактилія II і III пальців кисті; II, III і IV пальців 
стопи; широкі великі пальці кистей і гіпертрофія 
великих пальців стопи). Синдром поділяють на три 
типи:

Тип I характеризується класичним зовнішнім 
виглядом, що виявляється краніосиностозом, ши-
рокими великими пальцями кисті і стопи, синдак-
тилією, гіпоплазією середньої третини обличчя, 
а також нормальним розумовим розвитком. Дана 
форма сумісна з життям.

Тип II – череп у вигляді «трилисника», про-
птоз очних яблук, широкі великі пальці кисті, різні 
аномалії внутрішніх органів, анкілоз ліктьового су-
глоба і тяжкі мальформації центральної нервової 
системи. Дана форма зазвичай супроводжується 
ранньою летальністю.

Тип III – краніосиностоз, виражений проптоз 
очних яблук, відсутність форми черепа у вигляді 
«трилисника», анкілоз ліктьового суглоба, різні 
аномалії внутрішніх органів. При цьому відзнача-
ються тяжкі неврологічні порушення з несприятли-
вим прогнозом і ранньою смертністю. 

Викликаний гетерозиготними мутаціями в гені 
FGFR1 на хромосомі 8 або в гені FGFR2 на хромо-
сомі 10. Тип успадкування –автосомно-домінант-
ний [10, 16].

Синдром Рітшера-Шинцеля (Ritscher-
Schinzel; RTSC1; краніоцеребеллокардіальна 
дисплазія ОМІМ 220210) – характеризується че-
репно-лицевими аномаліями, УВР серця і анома-
ліями розвитку мозочка. Характеризується висту-
паючою потилицею, брахіцефалією, виступаючим 
лобом, низько посадженими вухами, колобомою, 
гіпертелоризмом, монголоїдним розрізом очей, 
втисненим переніссям і мікрогнатією, щілиною під-
небіння. Серед УВР серця трапляються дефекти 
межпередсердної і міжшлуночкової перегоро-
док, стеноз аорти. Також виявляються УВР ЦНС: 
мальформація Денді-Уокера, гіпоплазія черв’яка 
мозочка, кісти задньої черепної ямки і дилата-
ція шлуночків. У хворих відзначається затримка 
психомоторного розвитку. Цей синдром спричи-
нений гомозиготною мутацією в гені WASHC5 на 
хромосомі 8q24. RTSC2 (ОМІМ 300963), виклика-
ний мутацією в гені CCDC22 на хромосомі Xp11; і 
RTSC3 (ОМІМ 619135), викликаний мутацією в гені 
VPS35L на хромосомі 16p12. Тип успадкування – 
автосомно-рецесивний [17].

Синдром Сетре-Чотзена (Saethre-Chotzen; 
acrocephalosyndactyly, type III; ACS3; ACS 
III; ОМІМ 101400) – єдиний з описаних вище  
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синостозів, який характеризується асиметрією 
черепа та обличчя. Основні прояви включають: 
краніосиностоз, птоз верхніх повік, високе чоло 
з низькою лінією росту волосся, брахідактилію і 
шкірну синдактилію. 

З лицевих стигм є сплощення кореня носа, ніс 
може бути довгим, тонким, із загостреним або гач-
куватим кінчиком. Верхня щелепа у таких хворих 
часто недорозвинена, що разом із високим чолом 
формує сплощений лицевий профіль. Готичне під-
небіння іноді із щілиною. Аномалії зубів включають 
надкомплектні зуби, гіпоплазію емалі та порушен-
ня розвитку дентину, що призводять до стоншення 
і звуження коренів. Деформації кінцівок включають 
часткову шкірну синдактилію між II і III пальцями 
кисті або стопи. Також трапляється брахідактилія, 
клинодактилія і роздвоєння кінцевих фаланг.

Викликаний гетерозиготною мутацією в гені 
TWIST1 на хромосомі 7p21. Тип успадкування – 
автосомно-домінантний [18, 19].

Висновки
1.	 Спектр уроджених аномалій лицевого і мозко-

вого відділів черепа – різний, починаючи від 
доброякісних й безсимптомних, і до аномалій, 

які можуть потенційно викликати фатальну 
нестабільність.

2.	 Вади розвитку кісток черепа виникають під 
дією різноманітних внутрішніх (спадковість, 
гормональні порушення, біологічна неповно-
цінність статевих клітин тощо) та зовнішніх 
(іонізуюче випромінювання, вірусна інфекція, 
недостатнє забезпечення зародка киснем, 
вплив деяких хімічних речовин, амніотичні пе-
ретяжки тощо) факторів.

3.	 Різні черепно-лицеві аномалії є результатом 
недорозвинення першої і другої вісцеральних 
дуг, із яких утворюються кістки лицевого чере-
па і орган слуху на 2-му місяці внутрішньоу-
тробного розвитку.

4.	 Уроджені вади розвитку черепа можна розді-
лити на типові (самостійні нозологічні форми) 
і атипові (комбіновані з іншими аномаліями чи 
захворюваннями).

Перспективи подальших досліджень.  
Вивчення морфологічних передумов можливого 
виникнення УВР кісток лицевого і мозкового від
ділів черепа може бути підґрунтям для розробки 
та обґрунтування нових способів їх хірургічної ко-
рекції. 
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УДК 611.714/.716.018
ОНТОЛОГИЯ ВАРИАНТОВ СТРОЕНИЯ И ПОРОКОВ РАЗВИТИЯ ЧЕРЕПА. 
ЧАСТЬ ІІ. НАСЛЕДСТВЕННЫЕ СИНДРОМЫ
Хмара Т. В., Ризничук М. А., Кузняк Н. Б., 
Мельничук С. П., Батрановская С. А., Заморский И. И.
Резюме. Врожденные аномалии встречаются у 2-3% всех детей, и около 1% из них имеют наслед-

ственные синдромы или многочисленные пороки развития. Примерно 30% от общего числа случаев 
имеют расщелину губы или неба. Черепно-лицевые аномалии являются важной проблемой педиа-
трии. Они входят в число основных причин детской смертности и заболеваемости. Черепно-лицевые 
аномалии, в основном, влияют на развитие черепа, в частности костей лицевого черепа. Эти пороки 
варьируют от легких до тяжелых, которые могут быть опасными для жизни, и требуют немедленного 
хирургического вмешательства.

Осмотр больных с врожденной патологией черепа имеет большое практическое значение, посколь-
ку правильный диагноз часто может быть установлен только при учете всех стигм и пороков развития. 
Черепно-лицевые синдромы можно разделить на несколько групп. Чаще всего они сопровождаются 
преждевременным сращением швов черепа (краниосиностоз) и синдромами, которые сопровождаются 
расщелинами. Наиболее частыми синдромами в этой группе являются: синдром Крузона, синостоз 
швов, микросомия, аномалии головного мозга и срединные расщелины лица.

Эти нарушения развития могут привести к различным последствиям для здоровья: структурной 
перестройке дыхательных путей, изменению внешнего вида, нарушению структурно-функциональной 
организации головного мозга, органов слуха и зрения, изменению прикуса, речи и нарушению психи-
ческого развития этих пациентов. Врожденные пороки черепа могут быть вызванные генетическими 
мутациями и вредными факторами окружающей среды. 

На основе проведенного анализа источников литературы дано краткое описание наиболее рас-
пространенных наследственных синдромов, сопровождающихся деформациями мозгового и лицевого 
черепа, указано тип наследования и мутацию гена, который вызывает данные нарушения.

Ключевые слова: врожденные пороки развития, стигмы, череп, наследственные синдромы.

UDC 611.714/.716.018
Ontology of Variants of the Structure and Malformations of the Skull. 
Part II. Hereditary Syndromes
Khmara T. V., Ryznychuk M. O, Kuzniak N. B., 
Melnychuk S. P., Batranovska S. O., Zamorskii I. I.
Abstract. Congenital abnormalities occur in 2-3% of all children and about 1% have hereditary syndromes 

or multiple malformations. About 30% of all cases have a cleft lip or palate. Genetic factors such as chromo-
somal abnormalities and gene mutations cause about 15% of congenital abnormalities; exogenous environ-
mental factors cause about 10% of defects; a combination of genetic and environmental factors (multifactorial 
inheritance) cause 20-25%; multiple pregnancy causes 0.5-1% of congenital abnormalities.

Craniofacial anomalies represent an important pediatric problem. They are among the leading causes 
of infant mortality and morbidity. Craniofacial anomalies mainly affect the development of the skull and facial 

76



Український журнал медицини, біології та спорту – 2021 – Том 6, № 3 (31)

Огляди літератури

bones. These defects range from mild to severe, which can be life-threatening and require immediate surgical 
intervention. Examination of patients with congenital cranial pathology is of particular importance, since a cor-
rect diagnosis can often be established only by taking into consideration all stigmas and malformations. The 
onset of pathology occurs during ontogenesis: normal embryonic development is disturbed under the influence 
of exogenous and endogenous factors, to which the body is particularly sensitive during critical periods. The 
consequences of various endogenous and exogenous factors are disruption of growth and development of 
the organism and occurrence of congenital malformations as an independent unit or occurrence of hereditary 
syndromes as a set of certain symptoms.

Craniofacial syndromes can be divided into several groups. They are most often accompanied by prema-
ture fusion of cranial sutures (craniosynostosis) and syndromes with cleft formation. The most frequent syn-
dromes in this group are: Crouzon syndrome, suture synostosis, microsomia, cerebral anomalies and midface 
clefts. These developmental disorders can lead to a variety of health consequences, namely affecting these 
patients’ respiratory health, appearance, brain development, hearing, vision, bite, speech, and mental devel-
opment. Congenital malformations of the skull bones can be related to genetic mutations and environmental 
factors. 

Conclusion. Based on the analysis of the literature, a brief clinical characterization of the most common 
hereditary syndromes accompanied by cerebral and facial skull deformities is given, the type of inheritance 
and the gene mutation that causes these disorders are indicated.

Keywords: congenital malformations, stigmas, skull, hereditary syndromes.
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