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Синдром впервые описан американским педи-

атром-эндокринологом Di George Angelo Mario в 

1965 году. Синдром Ди Джорджи (СДД) (МКБ-Х — 

D82.1) является врожденным заболеванием иммун-

ной системы. Клинически данный синдром опреде-

ляется как первичный иммунодефицит с дефектом 

Т-клеточного звена иммунитета в комбинации с 

гипо- или аплазией паращитовидных желез, врож-

денными пороками сердца и частым выявлением 

мальформаций лицевой части черепа. У большин-

ства пациентов наблюдаются задержка физического 

и психомоторного развития, нарушение когнитив-

ных функций.

Заболевание развивается в результате нарушения 

эмбриогенеза 3–4 глоточных карманов, из которых 

в норме на 6-й неделе внутриутробного развития 

формируются тимус и паращитовидные железы. По-

ражаются и соседние органы, что в дальнейшем вы-

ражается дисморфизмом лица: гипоплазией нижней 

челюсти, короткой верхней губой, низким располо-

жением и деформацией ушных раковин и др. 

У 2/3 детей с СДД отмечаются комбинирован-

ные врожденные пороки сердца (ВПС) — общий 

артериальный ствол, тетрада Фалло, удвоение дуги 

аорты, коарктация аорты, дефект межжелудочковой 

перегородки. Частыми также являются аномалии 

крупных сосудов. Формирование данных пороков 

можно отметить еще до рождения ребенка при уль-

тразвуковом исследовании плода [1, 2].
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Впервые в 1981 году было высказано предполо-

жение о роли делеции сегмента q-плеча 22-й хро-

мосомы в возникновении синдрома Ди Джорджи. 

С началом использования метода флуоресцентной 

гибридизации (FISH in situ) эта хромосомная ано-

малия идентифицируется более чем у 90 % больных 

с синдромом Ди Джорджи. Литературные данные 

последних десяти-пятнадцати лет свидетельству-

ют о многообразии дислокации генетических из-

менений при подобной комбинации клинических 

проявлений. Описаны случаи симптомокомплекса 

синдрома Ди Джорджи при локализации делеции 

других хромосом — 10р13, 17р13, 18q21. При на-

личии классической делеции 22q11.2 используют 

термин «синдром делеции 22q11.2-хромосомы» или 

«синдром Ди Джорджи» [3–5].

Возможными факторами риска появления де-

леции являются сахарный диабет у матери, воз-

действие алкоголя и вирусных инфекций в первом 

триместре беременности. Есть данные, что повреж-
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денная 22-я хромосома может наследоваться по ау-

тосомно-доминантному типу, то есть заболевание 

передается от одного из родителей.

Синдром микроделеции 22q11.2 сочетает гетеро-

генную группу заболеваний, имеющих в основе оди-

наковую хромосомную перестройку. Перестройка 

хромосомы 22 является наиболее частой хромосом-

ной аномалией у детей с ВПС. По данным разных 

авторов, до 5 % детей с ВПС имеют такую делецию. 

Частота данной патологии составляет 1 : 4000 ново-

рожденных [2, 3].

Раннее выявление микроделеции 22q11.2 у детей 

с ВПС очень важно, так как такие пациенты имеют 

повышенный риск развития гипокальциемии, им-

мунодефицита, послеоперационных осложнений, 

асфиксии, синдрома внезапной смерти, трудностей 

вскармливания, а в старшем возрасте — речевых на-

рушений, трудностей в обучении и умственной от-

сталости. Выявление микроделеции 22q11.2 у па-

циентов с ВПС позволяет скорректировать тактику 

пред- и послеоперационного ведения таких больных, 

а в дальнейшем проводить профилактику и коррек-

цию других патологических проявлений, свойствен-

ных микроделеции 22q11.2. Для медико-генетическо-

го консультирования важно, что около 10 % случаев 

микроделеции 22q11.2 являются семейными [6]. 

СДД представляет собой недостаточность пре-

имущественно клеточного иммунитета. В струк-

туре всех первичных иммунодефицитов его доля 

составляет 20–25 %. Данный синдром обусловлен 

первичным нарушением пролиферации и диффе-

ренцировки B- и T-лимфоцитов. Однако «полный» 

синдром Ди Джорджи с выраженными аномалиями 

иммунной системы встречается крайне редко.

Диагноз ставится на основе клинической кар-

тины, а также данных лабораторных показателей. 

При аплазии или гипоплазии вилочковой железы 

появляются дефектные Т-лимфоциты, в реакции 

бласттрансформации они не дают ответа на фито-

гемагглютинин, отсутствуют Т-супрессоры. Пока-

затели гуморального иммунитета у больных с СДД 

чаще сохранены. У некоторых больных повышена 

концентрация IgE, что, возможно, связано с отсут-

ствием Т-супрессоров [1]. Дети с СДД подвержены 

различным инфекциям, прежде всего дыхательных 

и мочевыводящих путей. Выраженность иммуноде-

фицита определяет частоту и тяжесть рекуррентных 

заболеваний. Считают, что с возрастом функция 

Т-лимфоцитов восстанавливается и к 5 годам про-

явления иммунологических нарушений могут быть 

купированы [1, 4]. 

Клинически наиболее постоянным проявлением 

заболевания является гипопаратиреоз, в связи с чем 

наиболее частым дебютом СДД являются тонико-

клонические судороги в периоде новорожденности 

вследствие гипокальциемии. Длительно снижен-

ный уровень кальция в крови может обусловливать 

нарушения роста и развития ребенка, патологию 

костной системы, множественный кариес зубов. В 

более позднем периоде жизни гипокальциемия мо-

жет стать причиной вторичного синдрома удлинен-

ного интервала QT, желудочковых аритмий и вне-

запной сердечной смерти [7, 8]. Симптоматическая 

гипокальциемия в значительной мере осложняет 

течение ВПС.

Таким образом, на прогноз течения СДД оказы-

вает влияние уровень выраженности дефектов сер-

дечно-сосудистой и эндокринной систем, при «пол-

ном» синдроме — степень иммунодефицита. Ввиду 

многообразия клинических симптомов пациенты с 

СДД могут наблюдаться врачами разных специаль-

ностей.

Собственное наблюдение. Под нашим наблю-

дением в течение года находился ребенок Ш. 2013 

года рождения с диагнозом «синдром Ди Джорджи». 

Пациент неоднократно поступал в кардиопульмо-

нологическое отделение ДГКБ № 2 г. Днепропе-

тровска на плановое обследование в связи с множе-

ственными врожденными пороками развития: ВПС 

(атрезия легочной артерии 2-го типа с выраженной 

гипоплазией ствола и веток легочной артерии, под-

аортальный дефект межжелудочковой перегородки 

(ДМЖП). Большие аортолегочные коллатераль-

ные артерии. Недостаточность кровообращения 

1-й ст.). Врожденный порок развития легких — ки-

стозная гипоплазия левого легкого. Трахеальный 

бронх справа. Субсегментарный ателектаз верхней 

доли справа. 

Из анамнеза жизни известно, что ребенок ро-

дился от 2-й беременности, протекавшей на фоне 

нефропатии, первых родов в сроке 40 недель. При 

рождении показатели роста и массы тела ребенка 

выше среднего (4100 г, рост 55 см). Оценка по шкале 

Апгар — 8/9 баллов. Ранний неонатальный период 

протекал с синдромом повышенной нервно-реф-

лекторной возбудимости, частыми срыгиваниями, 

гемодинамическими расстройствами. Наблюдалось 

снижение сатурации кислорода в покое до 88–90 %, 

при физической нагрузке — до 68 %. 

В ходе обследования были диагностированы 

врожденный порок сердца и сосудов (ДМЖП, атре-

зия легочной артерии) и субсегментарный ателек-

таз верхней доли правого легкого. Тогда же были 

выявлены гипокальциемия, калий-натриевый 

дисбаланс. Отмечалась выраженная лимфопения 

при повторных гематологических исследованиях 

(в пределах 22–24 %). Был заподозрен синдром Ди 

Джорджи. Исследование паратиреоидного гормо-

на проводилось однократно и не выявило откло-

нений от нормативных значений (паратгормон — 

11,79 пг/мл). 

Однако с учетом доминирования в клинической 

картине симптоматики ВПС ребенок был направ-

лен на консультацию в научно-практичный меди-

цинский центр детской кардиологии и кардиохи-

рургии (НПМЦ ДКК) МЗ Украины. В НПМЦ ДКК 

в результате проведенных эхокардиографического 

и томографического исследований был подтверж-

ден диагноз ВПС: атрезия легочной артерии 2-го 

типа с выраженной гипоплазией ствола и веток 
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легочной артерии; подаортальный ДМЖП; боль-

шие аорто-легочные коллатеральные артерии. На 

ЭхоКГ была отмечена умеренная декстрапозиция 

аорты. С учетом сложной анатомии врожденного 

порока его хирургическая коррекция была перене-

сена на 3 месяца.

При проведении компьютерной томографии 

были также выявлены морфологические изменения 

в легких: субсегментарный ателектаз верхней доли 

справа, трахеальный бронх справа и неравномер-

ность пневматизации легочной паренхимы в ниж-

ней доле левого легкого. Было обращено внимание 

на отсутствие визуализации тимуса.

Ребенок в возрасте 4 месяцев был проопериро-

ван в НПМЦ ДКК, наложен левосторонний моди-

фицированный анастомоз Блелока. Вторым этапом 

хирургической коррекции сердечно-сосудистых 

пороков были произведены анастомозы от нисходя-

щей аорты для обеспечения адекватного кровоснаб-

жения правого легкого в возрасте 9 месяцев.

В ходе неоднократно проводимых гематологи-

ческих исследований на пред- и постоперационных 

этапах стабильно выявлялась выраженная лимфо-

пения, что вновь заставило думать о наличии у па-

циента синдрома иммунологической недостаточ-

ности. Минимальные показатели абсолютного и 

относительного количества лимфоцитов в перифе-

рической крови наблюдались в возрасте 4,5 месяца 

жизни и достигали 16 % (1,552 • 103/мкл).

Проведенное в возрасте 6 месяцев имму-

нологическое исследование выявило наруше-

ния Т-клеточного звена и показателей фаго-

цитоза. Отмечалось снижение относительного 

количества лимфоцитов, абсолютных показателей 

В-лимфоцитов (CD19), НСТ-теста, фагоцитарной 

активности и фагоцитарного числа. Абсолютные 

показатели Т-супрессоров (CD8) находились на 

нижней границе нормы (табл. 1).

В связи с подозрением на синдром Ди Джорджи 

(синдром делеции 22-й хромосомы на поддиске 

22q11.2) было проведено молекулярно-цитогенети-

ческое исследование ФГА-стимулированной куль-

туры лимфоцитов периферической крови методом 

FISH-анализа на интерфазных ядрах с использо-

ванием Vysis TUPLE1(HIRA) Spectrum Orange/

LSI ARSA Spectrum Green [Abbott]. FISH-анализ 

показал потерю одного красного сигнала пробы 

TUPLE1(HIRA), что соответствует гену, локали-

зованному на хромосоме 22 на поддиске 22q11.2 в 

39 проанализированных из 100 интерфазных ядер. 

Анализ контрольной пробы ARSA, которая рас-

положена на хромосоме 22 на диске 22q13 во всех 

проанализированных ядрах, выявил по два сигна-

ла (зеленый цвет). Был определен кариотип nuc ish 

(TUPLE1x1)[39/100], (ARSAx2)[100]. Таким обра-

зом, в 39 % случаев наблюдались клетки с делецией 

22q11.2, что характерно для синдрома Ди Джорджи.

В настоящее время ребенку 2 года. Физическое 

развитие среднее, снижен индекс массы тела, что 

соответствует 1-й степени гипотрофии. Нервно-

психическое развитие характеризуется некоторым 

отставанием речевого и сенсорного развития. У ре-

бенка не наблюдаются выраженные признаки дис-

морфии лица. Можно отметить лишь относительно 

низкое расположение ушных раковин, их незначи-

тельную деформацию, низкий лоб. Анализ анамне-

стических данных позволил отметить позднюю ден-

тацию, перенесенную инфекцию мочевыводящих 

путей, дисбиоз кишечника, нечастые и нетяжелые 

острые респираторные инфекции.

Таблица 1. Показатели иммунограммы пациента в 6-месячном возрасте

Показатели Единицы измерения Референсные значения Результат

Общее число лейкоцитов  109/л 6,8–10 7,2

Лимфоциты % 50–60 43

Абсолютное число лимфоцитов  109/л 2,9–5,1 3,096

СD3 (Т-лимфоциты) % 47–76 69

 109/л 1,8–3,0 2,136

CD4 (Т-хелперы) % 33–46 44

 109/л 1,0–1,8 1,362

CD8 (Т-супрессоры) % 17–30 28

 109/л 0,8–1,5 0,866

CD16 (природные киллеры) % 12–23 25

CD19 (В-лимфоциты) % 17–32 19

 109/л 0,7–1,3 0,588

ИРИ (Тх/Тс) 1,0–1,4 1,5

НСТ-тест % 4–14 4

Фагоцитарная активность % 40–70 32

Фагоцитарное число 8–12 8
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Таким образом, клинико-анамнестические кри-

терии и результаты проведенных исследований по-

зволили думать о наличии у ребенка неполного син-

дрома Ди Джорджи (синдром делеции хромосомы 

22q11.2). Учитывая невысокий инфекционный ин-

декс, а также периодически наблюдаемые нормаль-

ные показатели лимфоцитов в периферической 

крови, можно думать о благоприятном прогнозе для 

данного пациента в плане нивелирования в даль-

нейшем иммунологической недостаточности.

Приведенный случай демонстрирует сложность 

диагностики синдрома Ди Джорджи у детей, так как 

при неполном СДД, сопровождающемся умерен-

ными или незначительными иммунологическими 

и метаболическими нарушениями, на первый план 

в клинической картине выходит ВПС. В наблюда-

емом случае это привело к ограниченному наблю-

дению пациента у кардиохирургов. Несмотря на 

стабильное выявление лимфопении при гематоло-

гическом обследовании, пациенту не проводилось 

повторных исследований иммунограммы, парати-

реоидного гормона, не контролировался уровень 

сывороточного кальция. 

Необходимо акцентировать внимание врачей 

и родителей таких пациентов на комплексном на-

блюдении за ребенком педиатром, иммунологом, 

эндокринологом и кардиологом с проведением УЗИ 

тимуса, мониторированием иммунологических по-

казателей, уровня паратгормона, кальция и фосфора. 

С учетом распространенности синдрома деле-

ции хромосомы 22q11.2 у детей с ВПС комплекс-

ный подход к обследованию пациентов с кардио-

логической патологией должен включать не только 

динамическое наблюдение узких специалистов, но 

и проведение иммунологической и генетической 

диагностики. 

Тактика ведения пациента с СДД должна быть 

ориентирована не только на хирургическую кор-

рекцию ВПС, но и на профилактику повторных ин-

фекционных заболеваний и гипокальциемии, что 

предупреждает осложненное течение заболевания 

и значительно улучшает прогноз в отношении про-

должительности и качества жизни ребенка. 
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Резюме. У статті наведено випадок власного клінічного 

спостереження синдрому Ді Джорджі (синдром делеції 

хромосоми 22q11.2) у дитини. Відзначено особливості пе-

ребігу захворювання з домінуванням клінічної симптома-

тики вроджених вад серця, судин і легенів. Наведений ви-

падок демонструє складність діагностики неповного син-

дрому Ді Джорджі з помірними імунологічними порушен-

нями і періодичною гіпокальціємією. Тактика ведення 

пацієнта повинна бути орієнтована не тільки на хірургічну 

корекцію вродженої вади серця, але й на профілактику 

повторних інфекційних захворювань і гіпокальціємії, що 

запобігає ускладненому перебігу хвороби і визначає пози-

тивний прогноз.

Ключові слова: синдром Ді Джорджі, вроджений імуно-

дефіцит, діти.
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FEATURES OF DIAGNOSING AND MANAGING A PATIENT 
WITH DIGEORGE SYNDROME

Summary. The article presents a case of own clinical obser-

vation of DiGeorge syndrome (22q11.2 chromosome deletion 

syndrome) in a child. The features of the disease course with 

the dominance of clinical symptoms of congenital malforma-

tions of the heart, blood vessels and lungs are noted. This case 

demonstrates the difficulty of diagnosing incomplete DiGeorge 

syndrome with moderate immunological disorders and tran-

sient hypocalcemia. Patient management should be focused not 

only on the surgical correction of congenital heart disease, but 

also on the prevention of recurrent infections and hypocalce-

mia, which prevents the complicated course of the disease and 

determines a favorable prognosis.

Key words: DiGeorge syndrome, congenital immunodefi-

ciency, children.




