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Вроджена та спадкова патологія, особливо з поєдна�
ним ураженням центральної нервової системи і

органів та систем органів, має суттєвий негативний вплив
на дитячу смертність та інвалідність. За даними Всесвіт�
ньої організації охорони здоров'я, 20% дитячої захворюва�
ності та інвалідності, а також 15–20% дитячої смертності
спричинені вадами розвитку. Шкідливі фактори зовніш�
нього середовища обумовлюють 10% виникнення вродже�
них аномалій, хромосомні зміни — 10%, а інші 80% зазви�
чай носять змішаний характер. Щорічно у світі народжу�
ється до 5–6% дітей із вродженими вадами розвитку, з них
у половині випадків аномалії мають тяжкий характер і
потребують відповідного хірургічного втручання, а вро�
джені аномалії центральної нервової системи становлять
близько 25% усіх вроджених вад [2, 3, 6]. Враховуючи, що
в багатьох випадках вроджені вади розвитку мають спора�
дичний характер свого виникнення, найбільш ефективним
засобом щодо їх попередження є своєчасна і комплексна
пренатальна діагностика та диференційна діагностика з
метою зменшення інвалідності дітей та створення ефек�
тивної системи діагностично�прогностичної та лікуваль�
но�профілактичної допомоги.

Синдром Рубінштейна—Тейбі (синдром широкого 
I пальця кистей і стоп, специфічного обличчя та розумо�
вої відсталості), є рідкісною мультисистемною генетич�
ною патологією, що характеризується прогресуючою
розумовою відсталістю, відставанням зростання і кістко�
вого віку, широкими термінальними фалангами перших
пальців кистей і стоп, характерними особливостями чере�
па та обличчя (дзьобовидний ніс, гіпертелоризм, косоо�
кість, високе готичне піднебіння, антимонголоїдні очні
щілини, птоз) з мікроцефалією [25, 35, 42]. Захворювання
має аутосомно�домінантний тип успадкування і пов'язане
з мікроделеціями короткого плеча 16�ї хромосоми 
(16p13.3). Більшість зареєстрованих на теперішній час
випадків мають спорадичний характер виникнення внас�
лідок мутації de novo в локусі 16p13.3, існують повідо�
млення про виникнення синдрому в монозиготних близ�
нюків і родинні випадки. Фактори, які спричиняють
виникнення цього синдрому, були ідентифіковані мутації
в генах — CREBBP і EP300 з порушенням функції зв'я�
зуючого мультидоменного протеїну CREB, який є коакти�
ватором транскрипції та відіграє важливу роль у регуляції
росту та ділення клітин і нормального розвитку плода. У
разі зменшення кількості цього білка порушується нор�
мальний розвиток до і після народження дитини з форму�
ванням ознак синдрому Рубінштейна—Тейбі [16, 17, 27, 31,
48]. Вперше вищенаведений симптомокомплекс даної
патології був описаний у 1957 р. J. Michail та співавторами
[30]. У 1963 р. педіатри Дж.Г. Рубінштейн і рентгенолог 
Х. Тейбі його виділили в окремий синдром [37], який зустрі�
чається із розрахунку 1 випадок на 100000–125000 новона�

роджених [24]. Хлопчики та дівчатка хворіють однаково
часто. Якщо подружня пара мала дитину з цим синдро�
мом, то можливість появи ще однієї дитини з цим розла�
дом становить приблизно 0,1% (емпіричний ризик для
сибсів). У хворого із синдромом Рубінштейна—Тейбі
ризик народження дітей із цим захворюванням становить
близько 50% [22]. У 39% під час вагітності має місце бага�
товоддя. Після народження до 20% новонароджених
потрапляють для лікування у відділення інтенсивної
терапії у зв'язку з розладами дихання, ковтання і епізода�
ми апное [38].

Слід зазначити, що діагноз синдрому Рубінштейна—
Тейбі зазвичай встановлюється після народження, пере�
важно на підставі клінічних ознак. Діти при народженні
зазвичай мають нормальну масу тіла та зріст, однак вже на
першому році життя спостерігаються затримка стато�кіне�
тичного, домовного і мовного розвитку, гіпотонія, загальна
ослабленість організму, повторні респіраторні захворюван�
ня, повільний темп набирання ваги, закрепи і труднощі при
годуванні (погане смоктання, зригування, утруднення ков�
тання) [10, 23, 38]. Окремі звуки белькотіння з'являються
після року, власна мова розвивається зі значним відставан�
ням, і діти довго не розуміють зверненої до них мови, що
потребує відповідної мовної терапії [33, 36]. Також відзна�
чено, що коли дитина з даною патологією виховується в
родині, коефіцієнт інтелекту має більш високі значення
порівняно з дітьми, які виховуються в інтернаті. Хода фор�
мується лише до 1,5–2 років життя [32, 35]. 

Серед інших характерних змін, які можуть зустріча�
тись у разі синдрому Рубінштейна—Тейбі, необхідно від�
значити такі: тривале незарощення великого тім'ячка,
брахіцефалію, виступаючий лоб із низьким ростом волос�
ся, широке перенісся, гіпоплазію крил носа, високі аркуат�
ні брови, епікант, помірну ретро� або мікрогнатію, розщі�
лину язичка, піднебіння і верхньої губи, зміни вушних
раковин у вигляді деформації, зменшення або збільшення,
гримасу на обличчі або незвичну посмішку з практично
повним закриттям очей. Хворі мають невисокий зріст.
Слід відзначити й виражені зміни зубів у вигляді аномалії
їх розташування, перехресного прикусу, гіпоплазії 
та зміни кольору емалі. Практично в половини пацієнтів
характерними є часті інфекції вуха, що може супроводжу�
ватись втратою слуху. У 80% пацієнтів із даною патологією
має місце патологія органу зору у вигляді катаракти,
стенозу носослізного каналу, косини, глаукоми, атрофії
зорових нервів, аномалії рефракції [13, 20, 34, 45, 49]. 
Це визначає обов'язкове обстеження таких дітей офталь�
мологом. Необхідно вказати у випадку даного синдрому
на цікаві зміни дерматогліфіки у вигляді складних і спе�
цифічних візерунків: «тридельтові» завитки на перших
пальцях, на других і третіх пальцях — дуги, підвищена
частота візерунків на 2 і 3�й міжпальцевій подушечці,
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єдина згинальна складка долоні. Тому дерматогліфічне
дослідження є необхідною частиною обстеження генети�
ком дітей із синдромом Рубінштейна—Тейбі. Дерматоглі�
фічний аналіз є особливо важливим у разі летальних
форм патології плода неуточненої етіології, синдромаль�
них форм затримки внутрішньоутробного розвитку та
вроджених дефектів невідомої етології, вроджених дефек�
тів кінцівок і соматичної асиметрії, затримки психомотор�
ного розвитку невідомого ґенезу та аномалії статі [7, 11, 20].
Необхідно відзначити при синдромі Рубінштейна—Тейбі
й збільшення частоти утворення пухлин, зокрема, оліго�
дендрогліом, нейробластом, медулобластом, менінгеом,
феохромацитом, лейоміосарком і назофарингеальних раб�
доміосарком [29, 35]. 

Вроджені аномалії серця можуть зустрічатись 
у 35–40% випадків у вигляді дефектів перегородок серця,
незарощення артеріальної протоки, коарктації аорти 
[44, 46]. Серед інших вроджених вад розвитку слід відзначи�
ти однобічну аплазію нирок, подвоєння нирок, гідронефроз,
дивертикул сечового міхура, порушення лобуляції легень.
Більшість осіб чоловічої статі мають неопущені яєчка, що
потребує відповідного хірургічного втручання [13, 20]. 

Аномалії опорно�рухового апарату полягають у роз�
ширенні й вкороченні нігтьових фаланг перших пальців
кистей і стоп — 100% випадків, іноді — термінальних
фаланг інших пальців кисті; вальгусній деформації між�
фалангових суглобів; подвоєнні нігтьової фаланги пер�
ших пальців стоп — 30% випадків, рідше — проксимальної
фаланги, в ряді випадків — полідактилії стоп, часткової
синдактилії кистей і стоп; дислокації наколінника. Також
спостерігаються лордоз, кіфоз, сколіоз, аномалії грудини і
ребер, сплощення крил тазових кісток. Майже в половині
випадків синдрому зустрічаються гірсутизм, яскраво�чер�
воний невус на шкірі чола, потилиці та бічній поверхні
шиї, келоїди [26, 35, 39]. Середній зріст для дорослих
чоловіків становить 153,1 см, а для жінок — 146,7 см [47].

Серед характерних змін у випадку синдрому Рубін�
штейна—Тейбі слід особливо виділити зміни центральної
нервової системи. Найбільш частою є вроджена вада
головного мозку у вигляді агенезії мозолистого тіла.
Однак у літературі описано рідкісні випадки вродженої
мальформації Денді—Уокера і аномалії Арнольда—Кіарі�1
у випадку даного синдрому [9, 40, 41]. Слід наголосити, що
однією з важливих функцій мозолистого тіла є забезпечен�
ня можливості міжпівкульового гальмування для дифе�
ренціації активності півкуль і більш ефективної обробки
інформації. Від якості міжпівкульової взаємодії залежить і
рівень інтелекту. Для дітей з агенезією мозолистого тіла
характерними є порушення зорово�просторових функцій,
зниження локалізації звука в просторі, розлади в разі
виконання бімануальних проб, емоційний дефіцит і пси�
хосоціальні труднощі. Агенезія мозолистого тіла може
відігравати значну роль у виникненні епілептичних напа�
дів, відхилень розвитку і різних неврологічних і психічних
розладів — аутизму, шизофренії, синдрому дефіциту уваги
і гіперактивності, дизлексії та ін. [4, 12, 30]. У разі синдро�
му Рубінштейна—Тейбі відзначено зміни у вигляді збід�
нення шарів кори пірамідальними клітинами і затримки
темпів мієлінізації, розумової відсталості, тяжкої затримки
розвитку експресивної мови, порушення координації рухів
і гіпотонії, епілептичних нападів. Розумова відсталість
спостерігається в усіх випадках і, переважно, глибокого
ступеня. У літературі описано випадки, коли коефіцієнт
інтелекту (IQ) межує з нормою (70–80), однак доведено,
що в 74% випадків IQ становить менше 50 [15, 27]. Епілеп�
тичні напади зустрічаються в 20–25% випадках, що коре�

лює зі ступенем розумової відсталості. Серед поведінкових
і психічних проявів слід відзначити погану концентрацію
уваги, малоорганізованість, некритичність, емоційну
лабільність і збудженість, іноді з агресією та аутоагресією,
обсесивно�компульсивні розлади [32, 35, 44].

Зазвичай діагноз синдрому Рубінштейна—Тейбі вста�
новлюється після народження, враховуючи характерні
клінічні зміни. При цьому важливе значення має поєднан�
ня аномалій обличчя із широкими і короткими пальцями
рук і ніг. Найбільш характерним є розширення кінцевої
фаланги першого пальця кисті і стопи (100% випадків),
що відображено на мал. 1 і 2 [26].

Досконалої пренатальної діагностики синдрому
Рубінштейна—Тейбі на теперішній час не існує. У літера�
турі висвітлено окремі випадки даної патології, коли на
підставі пренатальної сонографії була запідозрена наяв�
ність синдрому Рубінштейна—Тейбі, враховуючи харак�
терні дизморфічні зміни (дзьобовидний ніс, мікрогнатія,
зміни кінцівок із розширенням кінцевих фаланг перших
пальців кисті і стопи) на фоні багатоводдя. В деяких
випадках було генетичне підтвердження даного синдрому
за допомогою методу флуоресцентної гібридизації in situ
(FISH�метод) після виконання амніоцентезу, в інших
випадках — генетичне тестування не підтвердило цієї
патології [21]. У зв'язку з цим слід зазначити, що генетич�
не тестування не завжди підтверджує діагноз синдрому
Рубінштейна—Тейбі [8, 43]. У теперішній час із цією
метою можуть використовуватись сучасні молекулярно�
цитогенетичні методи дослідження, засновані на гібриди�
зації хромосом із різними варіантами ДНК�зондів або
кількісному визначенні специфічних для кожної хромосо�
ми маркерних послідовностей ДНК: флуоресцентна
гібридизація in situ (FISH�метод), порівняльна геномна
гібридизація на ДНК�мікрочіпах (array CGH), кількісна
флуоресцентна полімеразно�ланцюгова реакція і муль�
типлексна лігазна ампліфікація (MLPA). Генетичне тесту�
вання в даний час здатне підтвердити діагноз тільки у
55–60% пацієнтів [1, 14, 16, 24]. 

Слід наголосити на певних труднощах щодо прена�
тальної діагностики агенезії мозолистого тіла, яка часто
супроводжує синдром Рубінштейна—Тейбі. Ехографічна
оцінка мозолистого тіла в разі проведення ультразвуково�
го дослідження можлива після 20 тижнів вагітності. За
дослідженнями Volpe P. і співавторів [15], пренатально аге�
незія мозолистого тіла була встановлена лише в 

Мал. 1. Короткі і широкі кінцеві фаланги перших пальців кисті

Мал. 2. Коротка і широка кінцева фаланга першого пальця стопи
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37% випадків. Тому в разі підозри на агенезію мозолистого
тіла слід провести ретельне дослідження анатомічних осо�
бливостей плода, щоб виключити поєднані вади, оскільки
дана патологія часто входить до складу синдромів із мно�
жинними і поєднаними вадами розвитку, зокрема, до син�
дрому Рубінштейна—Тейбі. Для уточнення діагнозу,
доповнення результатів ехографії та поліпшення якості
пренатальної діагностики в таких випадках необхідно про�
водити магнітно�резонансну томографію (МРТ) малого
тазу вагітної (починаючи з 20�го тижня вагітності). МРТ
дає змогу ретельно розглянути плід і, зокрема, структури
центральної нервової системи за відсутності шкідливого
впливу на плід, з оптимізацією тактики ведення вагітності
і родорозрішення [5, 18, 19]. Необхідним компонентом
пренатального обстеження є визначення каріотипу.

Специфічної терапії даного синдрому не існує. Часто
такі хворі можуть потребувати різних хірургічних втручань,
зокрема, корекції вад серця і кісток пальців рук або ніг. 

Приводимо нижче клінічний випадок пацієнтки І., 
8 років, що проходила обстеження та лікування у відді�
ленні дитячої психоневрології ДУ «ІПАГ НАМН Украї�
ни» з діагнозом: «Синдром Рубінштейна—Тейбі, загальне
недорозвинення мовлення першого рівня, зниження ког�
нітивних функцій. Гіпоплазія лівої нирки. Енурез».

Хвора госпіталізована зі скаргами на виражене відста�
вання в психомовному розвитку, дефектну промову, не
читає, знає не всі букви, може обводити олівцем контури
простих предметів, виконує лише прості інструкції, емо�
ційно лабільна.

За даними анамнезу, дівчинка народжена від першої
вагітності, перших пологів. Під час вагітності в матері була
загроза її переривання в першому триместрі, пієлонефрит.
Обстеження на інфекції ТОРЧ�комплексу — результати
негативні. Мало місце багатоводдя. Родорозрішення було
природнім шляхом у 38–39 тижнів, без особливостей. Маса
дитини при народженні  становила 3300 г, довжина тіла — 
52 см, груди одразу взяла, однак погано смоктала і ковтала.
На 3�й день життя була аспірація з подальшим розвитком
пневмонії. До 1 року життя періодично були епізоди «попер�
хування» і «заклинання». Розвиток був із затримкою. Голо�
ву почала тримати в 3 місяці, сидіти — в 9 місяців, ходити —
з 2 років. Окремі склади почала промовляти після 4 років.
Відвідує спецшколу, закінчила 1�й клас, знає не всі букви, не
читає, малює (обведення контурів предметів). Судоми запе�
речуються. Часто хворіє на респіраторні захворювання.

У неврологічному статусі — голова мікроцефальної
форми, епікант, гіпертелоризм, широке перенісся, змен�
шення вушних раковин, збільшення відстані між зубами,
мікрогнатія і широкі та короткі нігтьові фаланги перших
пальців кистей і стоп. Функції черепно�мозкових нервів —
розбіжна косоокість, парез n.oculomotorius обох очей, висо�
ке готичне піднебіння. Ковтання не порушене. М'язовий
тонус зменшений. Сухожилкові рефлекси, D=S. Черевні
рефлекси позитивні. Плантарні рефлекси живі. Загальне
недорозвинення мовлення 1�го рівня, зниження когнітив�
них функцій, дизартрія, нестійка концентрація уваги, емо�
ційна лабільність. Енурез. 

Згідно з етичними міркуваннями і відмовою матері
дівчинки, фотографування не проведено.

Магнітно�резонансна томографія (МРТ) головного
мозку — медичний висновок: на серії нативних МР�зобра�
жень біля трикутників бокових шлуночків на фоні незмі�
неної білої речовини наявні зміни підвищеного МР�сиг�
налу, ідентичного за сигналом сірої речовини. Шлуночки
та підпавутинні простори не змінені. Ростральна частина
мозолистого тіла визначається гіпопластичною. 

Електроенцефалографія (ЕЕГ) — медичний висновок:
на фоновій ЕЕГ домінування полічастотного, дезорганізо�
ваного альфа�ритму, періодично�регіональні сповільнен�
ня, переважно в лобно�скроневих і тім'яних відведеннях.
На фотостимуляцію і гіпервентиляцію�наростання гос�
трохвильової активності, спалахи білатерально�синхрон�
них тета і дельта хвиль по всіх відведеннях. Виражена
дисфункція діенцефально�стовбурових структур. 

Електрокардіографія (ЕКГ) — медичний висновок:
синусовий ритм, частота серцевих скорочень — 100 уд/хв.,
нормальне положення електричної вісі серця — 64 град.,
неповна блокада правої ніжки пучка Гіса, помірні обмінні
зміни в міокарді. 

При проведенні ультразвукового дослідження була
визначена гіпоплазія лівої нирки. 

Консультація психіатра — медичний висновок: інте�
лектуально�мнестична недостатність межового рівня.
Порушення експресивної мови у формі загального недо�
розвинення мови 1�го рівня. Дизартрія. Енурез. Синдром
Рубінштейна—Тейбі. 

Консультація генетика: у дитини клінічні виявлення
синдрому Рубінштейна—Тейбі: мікроцефалія, епікант,
мікрогнатія, гіпертелоризм, крупний ніс, широкі та короткі
перші пальці верхньої та нижньої кінцівок, затримка фізич�
ного розвитку. Ознаки дисплазії сполучної тканини. Медич�
ний висновок: синдром Рубінштейна—Тейбі, аутосомно�до�
мінантний тип успадкування, ризик для нащадків 50%.

За цитогенетичним дослідженням, у дівчинки каріо�
тип 46 ХХ.

Після проведеного обстеження і курсу лікування дів�
чинка була виписана під нагляд невролога і педіатра за
місцем мешкання. 

Даний клінічний випадок продемонстрував класичний
випадок синдрому Рубнштейна—Тейбі з характерною
анамнестичною, неврологічною і соматичною картиною.
Дана патологія є рідкісною і унікальною з мультисистем�
ним характером ураження різних органів і систем органів,
високим ризиком пухлиноутворення і схильності до
інфекційних захворювань. При цьому провідне значення
має ураження центральної нервової системи з розумовою
відсталістю в усіх випадках, різноманітними поведінкови�
ми розладами, часто в поєднанні з вродженими мальфор�
маціями центральної нервової системи і епілептичними
нападами, що є найбільш частими причинами потраплян�
ня таких пацієнтів до лікарів — дитячих неврологів. На
сьогоднішній день пренатальна діагностика даного син�
дрому розроблена недостатньо, у переважній кількості
дана патологія діагностується постнатально. Однак меди�
ко�генетична консультація сімейних пар, які мають дити�
ну з даною патологією (група високого ризику), є обов'яз�
ковим і необхідним компонентом діагностичної схеми з
метою визначення повторного ризику і складання програ�
ми пренатальних досліджень у разі подальшої вагітності, із
проведенням ДНК�аналізу фетальних клітин, отриманих
шляхом амніоцентезу (15–18�й тижні вагітності) або біо�
псії хоріона (10–12 тижнів вагітності). У разі проведення
ультразвукового дослідження слід ретельно досліджувати
анатомічні особливості плода, враховуючи характерні диз�
морфічні зміни черепа та обличчя, опорно�рухового апара�
ту, внутрішніх органів та аномалії мозку при синдромі
Рубінштейна—Тейбі. У разі підозри на вроджену аномалію
плода недостатньо чіткої візуалізації його анатомічних
структур, метод магнітно�резонансної томографії малого
тазу вагітної (після 20�го тижня вагітності) має вирішаль�
не значення для встановлення точного діагнозу, оптиміза�
ції тактики ведення вагітності й родорозрішення. 
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Синдром Рубинштейна—Тейби в педиатрической неврологии

А.А. Шевченко
ГУ «Институт педиатрии, акушерства и гинекологии НАМН Украины», г. Киев, Украина
Резюме. Приведены основные сведения о редкой врожденной мультисистемной генетической патологии, обязательным компонентом которой
является тяжелое поражение центральной нервной системы и прогрессирующий характер умственной отсталости, — синдром Рубинштейна—
Тейби. Рассмотрены современные клинико$диагностические, неврологические и генетические аспекты данного синдрома. Описан клинический
случай пациентки с этой патологией, проходившей обследование и лечение в клинике детской психоневрологии ГУ «ИПАГ НАМН Украины».
Ключевые слова: синдром Рубинштейна—Тейби, клиника, диагностика, пренатальная диагностика.

Rubinstein—Taybi syndrome in pediatric neurology

O.A. Shevchenko
State Institution «Institute of Pediatrics, Obstetrics and Gynecology of NAMS of Ukraine», Kyiv, Ukraine
Summary. In this article present the basic information about a rare congenital multisystem genetic pathology Rubintein—Taybi syndrome. The mandatory com$
ponent of syndrome is a severe lesion of the central nervous system and the progressive character of mental retardation. It was considered the modern 
clinical, diagnostic, neurological and genetic aspects of this syndrome. There were described clinical case of the patient with this pathology during examina$
tion and treatment in the department of children«s psychoneurology of the Institute of Pediatrics, Obstetrics and Gynecology National academy of medical
sciences of Ukraine.
Key words: Rubinstein—Teybi syndrome, clinic, diagnostics, prenatal diagnostics.
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