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Вступ
Оро-фаціо-дигітальний синдром відно-

ситься до групи спадкових захворювань, що 
проявляються множинними вродженими ва-
дами розвитку (як правило, обличчя і пальців) 
[2, 4, 5, 7, 10]. На сучасному етапі виділяють 
14 генетичних варіантів оро-фаціо-дигіталь-
ного синдрому. Спільним є наявність різно-
манітних аномалій порожнини рота, обличчя 
і пальців, однак у кожного синдрому є специ-
фічний фенотип або тип спадкування [5].

Оро-фаціо-дигітальний синдром I типу 
(ОФД1) вперше описаний в 1954 році М. Ра-
pillon-Leage і J. Psaume; часто відомий і під 
іншими назвами: «синдром Папійон-Леаж-
Псома», «язиково-лицева дисплазія Grob», 
«рото-лицевий і пальцевий дизостоз». Згід-
но з літературними даними, популяційна 

частота його варіює від 1:250000 до 1:50000 
[2, 4, 7].

Етіологія даного синдрому невідома. 
Синдром має спадковий і часто сімейний ха-
рактер, тип успадкування – Х-зчеплений, до-
мінантний [2, 4]. Однак, слід відзначити, що 
деякі автори у своїх дослідженнях вказують 
на необтяжений сімейний анамнез у 75% 
осіб з оро-фаціо-дигітальним синдромом I 
типу [7].

Оро-фаціо-дигітальний синдром I типу 
обумовлений мутаціями в гені OFD1, який ві-
діграє важливу роль в ранньому розвитку ба-
гатьох частин тіла, включаючи мозок, облич-
чя, кінцівки і нирки [1, 9]. Залежно від того, 
хто є носієм мутованого гену (мати чи батько) 
Х-зчеплене домінантне успадкування працює 
по-різному (рис. 1, 2) [6].

 

Рис. 1. Успадкування Х-зчепленої домінуючої 
мутації від матері.

Рис. 2. Успадкування Х-зчепленої домінуючої 
мутації від батька.
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Із рисунку 1 випливає, що жінка з оро-
фаціо-дигітальним синдромом I типу з імо-
вірністю 50% може народити доньку чи сина 
з даним синдромом, тоді як у чоловіка сини 
будуть здорові, а всі дочки успадкують му-
тований ген (рис. 2). Проте літературні дані 
свідчать, що майже всі особи з OФД1 є жіно-
чої статі, в той час як особи чоловічої статі 
гинуть внутрішньоутробно. Співвідношення 
статей – Ч/Ж=0/1 [2, 4, 7].

Клінічні прояви оро-фаціо-дигітального 
синдрому I типу:

 аномалії порожнини рота – гіпертрофія 
вуздечок губ, язика (100%), що деко ли 
сприяє утворенню серединної пере-
городки рота; нерухомий язик, ан-
кілоглосія (30%); множинні вуздечки 
язика, що обумовлює поділ його на 
долі (100%); складчастий вигляд язи-
ка; аномалії альвеолярних відростків 
верхньої (90%) і нижньої (60%) щелеп; 
аномалії м’якого піднебіння (одна або 
декілька овальних розщілин різних 
розмірів);

 аномалії зубів (50%) – відсутність чи г і-
по плазія емалі зубів, відсутність верх ніх 
різців, множинне ураження карієсом;

 аномалії обличчя – асиметричне об-
лич чя; губи короткі і складчасті че-
рез численні зморшки, що зазвичай 
з’яв  ляються через гіпертрофовану 
ву з  дечку губи; псевдорозщеплення 
вер х   ньої губи (40%); приплюснутий 
ніс з широким переніссям (95%) і гі-
по  плазією крил; гіпертелоризм або 
тільки псевдогіпертелоризм; епікант; 
телекант; швидко зникаючі міліа на об-
личчі та вушних раковинах (100%); гі-
поплазія скулових кісток (75%), рідше 
мікрогнатія чи тільки ретрогнатизм;

 аномалії пальців (90%) – полі-, син-, 
брахі-, клино-, камптодактилія; аси-
метричне уко рочення пальців; по стак-
сіальна полідактилія стоп; можливий 
остеопороз;

 у 50% оро-фаціо-дигітальний синдром 
I типу може супроводжуватись полі-
кістозом нирок;

 описані також вади розвитку головного 
мозку – мікроцефалія, мікрогірія, аге-
незія мозолистого тіла; 

 інші, непостійні, симптоми – затримка 
психічного розвитку (50%); епілепсія 

(вкрай рідко); спастичний параліч, 
зо крема нижніх кінцівок; сухе, грубе 
во лосся (65%), можливі вогнища ало-
пеції; пойкілодермія [1, 2, 3, 4, 7, 8, 10].

Діагностика оро-фаціо-дигітального син-
дрому I типу базується на основі клініко-па-
раклінічних даних. Мінімальними діагностич-
ними ознаками є дольчатість язика, множинні 
гіперплазовані вуздечки язика, розщеплення 
губи і піднебіння, гіпоплазія крил носа, аси-
метричне укорочення пальців [2]. В більшості 
випадках ОФД1 діагностується відразу після 
народження на основі оральних, лицевих і 
пальцевих аномалій, однак іноді захворюван-
ня підтверджується лише після виявлення по-
лікістозного ураження нирок в більш старшо-
му (і навіть дорослому) віці [7]. Характерною 
є і рентгенологічна картина – кіфоз основи 
черепа з дорзальним і каудальним зміщенням 
черепних ямок; нерівномірне потовщення і 
укорочення коротких трубчастих кісток; ко-
мірчасті зони просвітлення в діафізах і епіфі-
зах; синдактилія, клинодактилія, камптодак-
тилія і/або полідактилія [3, 4].

Через велику генетичну неоднорідність, 
що спостерігається при оро-фаціо-дигіталь-
них синдромах, для підтвердження діагнозу 
рекомендується провести молекулярно-гене-
тичне тестування OFD1. Діагноз встановлю-
ється ідентифікацією гетерозиготного пато-
генного варіанта в OFD1 за допомогою моле-
кулярно-генетичного тестування [7].

Диференціальний діагноз слід проводити 
з іншими рото-лице-пальцевими синдрома-
ми, кістозною хворобою нирок і синдромом 
Меккеля-Грубера (мальформація ЦНС – енце-
фалоцеле, церебральна і мозочкова гіпопла-
зія; полікістоз чи гіпоплазія нирок; полідак-
тилія; можливе розщеплення губ і піднебін-
ня, мікроцефалія, мікрофтальмія, дисплазія 
сітківки, колобома, катаракта і дисгенезія 
рогівки) [2, 7].

Етіологічне лікування оро-фаціо-дигіталь-
ного синдрому I типу відсутнє. Для корекції 
деяких аномалій показане хірургічне лікуван-
ня – пересічення гіпертрофованої вуздечки 
губи, пластика піднебіння, усунення синдакти-
лії; можливе застосування ортодонтії (виправ-
лення неправильного прикусу), видалення до-
даткових зубів. За необхідності призначається 
тривала антиконвульсійна терапія, прово-
диться лікування ниркової патології, що може 
потребувати гемодіаліз, перитонеальний діа-
ліз чи трансплантацію нирок [4, 7]. 
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Як свідчить аналіз літературних даних, 
перебіг і прогноз оро-фаціо-дигітального син-
дрому I типу благоприємний [4]. Очевидно, 
що прогноз буде залежати від наявності і ви-
раженості супутніх вроджених вад розвитку 
(головного мозку, нирок), ступені компенсації 
та розвитку ускладнень.

Клінічний випадок 
Дитина Кіра М., госпіталізована у відді-

лення молодшого дитинства Ужгородської 
міської дитячої клінічної лікарні 24.09.2017 
року у віці 11 місяців зі скаргами на підвищен-
ня температури тіла до 38–39°с протягом од-
нієї доби.

З анамнезу – дитина від VI вагітності (без 
ускладнень), попередні чотири вагітності за-
кінчувались спонтанними викиднями; пологи 
II (строкові, фізіологічним шляхом), супрово-
джувались подвійним тугим обвиттям пупо-
вини навколо шиї плода. Маса при народженні 
3200 г, зріст – 51 см, окружність голови – 34 см, 
окружність грудної клітки – 34 см, оцінка за 
шкалою Апгар 8/9 балів. У віці 8 днів для до-
обстеження та подальшого лікування дитина 
переведена у відділення патології новонаро-
джених обласної дитячої лікарні м. Мукачево. 
На основі даних проведених обстежень вста-
новлено діагноз: «Множинні вроджені вади 
розвитку. Синдром П’єра-Робена? Вроджені 
вади розвитку головного мозку: Агенезія мо-
золистого тіла? Вроджені церебральні кісти. 
Синдактилія II-III пальців стоп. Аспіраційна 
неускладнена правобічна верхньочасткова 
вогнищева пневмонія. Постгеморагічні зміни 
наднирників. Неонатальна жовтяниця». Після 
проведеного лікування у віці 17 днів з покра-
щенням виписана зі стаціонару.

Дитина консультована генетиком, на під-
ставі попередньої документації та клінічної 
картини діагноз «Синдром П’єра-Робена» змі-
нено на «Рото-лице-пальцевий синдром, тип 
I». Обстежено каріотип: 46, ХХ. Сімейний анам-
нез обтяжений наявністю синдактилії і з боку 
матері, і з боку батька.

В анамнезі численні тоніко-клонічні судо-
ми. В результаті електроенцефалографічного 
дослідження виявлено епілептиформну актив-
ність за вогнищевим типом, іритативну зону 
в передніх відділах правої півкулі головного 
мозку та загальномозкові неспецифічні змі-
ни. Заключення епілептолога: «Симпоматична 
епілепсія з первинно генералізованими напа-
дами». Дитина перебуває на диспансерному 
обліку у невролога. Діагноз: «Вроджені вади 
розвитку головного мозку: агенезія мозолисто-
го тіла, вроджені церебральні кісти. Симптома-
тична епілепсія. Рото-лице-пальцевий синдром 
І типу». Отримує антиконвульсійну терапію.

У віці 7 місяців проведено магнітно-резо-
нансне обстеження черепу. Висновок: агенезія 
мозолистого тіла; відкритий третій шлуно-
чок; лікворовмісні кісти в четвертому шлуноч-
ку, супратенторіальні та інтергемісферальні 
кісти; гетеротопія сірої речовини в великих 
півкулях головного мозку. Попередньо вста-
новлений діагноз підтверджено.

Об’єктивний статус на момент посту-
плення. Загальний стан дитини середньої 
важкості. Шкіра бліда, тургор і еластичність 
м’яких тканин задовільні. На обличчі та вухах 
множинні міліа. Дисморфія обличчя (великі 
широкі очі, епікант, широке перенісся, теле-
кант, маленький рот, маленький «клювопо-
дібний» ніс, гіпоплазія крил носа, зменшене 
підборіддя (рис. 3, 4). Велике тім’ячко закри-

Рис. 3. Дівчинка К., 11 місяців. Рис. 4. Дівчинка К. у віці 4 місяці. Маленький "клювоподібний" 
ніс, широке перенісся, гіпоплазія крил носа, епікант, 

телекант, маленький рот, міліа, зменшене підборіддя, 
асиметричне укорочення вказівного пальця правої кисті.
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те. Спостерігається вогнищева алопеція, во-
лосся сухе, тьмяне. Синдактилія II–III пальців 
стоп (рис. 6, 7), асиметричне укорочення вка-
зівного пальця правої кисті. Носове дихання 
утруднене. При огляді ротової порожнини 
візуалізується незарощення твердого підне-
біння (рис. 8), анкілоглосія та лобуляція язи-
ка (рис. 9, 10). Слизова ротової порожнини 
чиста, блідо-рожева; гіперемія слизової но-

соглотки. Периферичні лімфатичні вузли не 
збільшені. Менінгеальні знаки від’ємні. Про-
явів дихальної недостатності немає. В леге-
нях аускультативно жорстке дихання, хрипів 
немає; перкуторно – легеневий звук. Серце-
ва діяльність ритмічна, тони звучні. Живіт 
м’який, при пальпації не болючий. Печінка +1 
см з-під краю реберної дуги. Випорожнення 
не порушені.

Рис. 5. Вогнищева алопеція, 
сухе тьмяне волосся.

Рис. 6. Синдактилія II–III пальців 
правої стопи.

Рис. 7. Синдактилія II–III 
пальців лівої стопи.

Рис. 8. Незарощення твердого 
піднебіння.

Рис. 9. Лобуляція язика. Рис. 10. Лобуляція язика.

Спостерігається затримка психо-мотор-
ного розвитку.

Обстеження: ЗАК (25.09.): ШОЕ – 14 мм/год, 
гемоглобін – 98 г/л, еритроцити – 3,7×1012/л, 
лейкоцити – 2,8×109/л (нейтрофіли сегмен-
тоядерні – 40%, еозинофіли – 0, лімфоцити – 
56%, моноцити – 4%); ЗАС (25.09): колір – світ-
ло-жовтий, прозорість – прозора, питома вага 
– 1007, білок, глюкоза, ацетон, жовчні пігмен-
ти – відсутні; мікроскопія осаду: епітеліальні 
клітини – 1–3 в п/з (плоский), лейкоцити – 4–6 
в п/з, еритроцити – одиничні в п/з, циліндри, 
солі, мікроорганізми – не виявлено. Біохімічне 
дослідження крові (30.09): загальний білок – 

64,6 г/л; креатинін – 48,6 мкмоль/л; сечовина 
– 3,0 ммоль/л; ALaT – 12,4 Од/л; загальний білі-
рубін – 8,8 мкмоль/л (прямий – 2,2 мкмоль/л; 
непрямий – 6,6 мкмоль/л); К+ – 5,0 ммоль/л; 
натрій – 145 ммоль/л; кальцій – 2,4 ммоль/л. 

Рентгенографія ОГК (28.09): справа в ді-
лянці верхнього полюса інфільтративна тінь 
без чітких контурів. Справа в ділянці ниж-
нього полюса кореня теж інфільтрація. Ко-
рінь не структурний. Зліва без особливостей. 
Серце – без особливостей. Кардіодіафраг-
мальні кути чіткі, синуси вільні. Заключен-
ня: правобічна вогнищева пневмонія.
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Ультразвукове обстеження. Транскрані-
альна ультрасонографія: Мехоdex=50,0 мм. 
Мехоsin=52,0 мм. VIII=6,9 мм (в N до 3,0 мм). 
Vlatdex=24,4 мм, Vlatsin=25,0 мм (в N до 16,0 
мм). УЗО органів черевної порожнини дозво-
лило виявити збільшення печінки (передньо-
задній розмір правої частки – 78 мм (в N до 65 
мм), лівої – 0,38 мм (+1,5 см). Контури чіткі, 
рівні. Край заокруглений. Паренхіма однорід-
на, середньої ехогенності. Жовчні протоки не 
розширені. Судинний малюнок нормальний. 
Портальна вена не розширена. Печінкові вени 
не розширені. Інші органи черевної порож-
нини без патологічних змін. Ехокардіоскопія: 
атипова хорда в лівому шлуночку. Камери сер-
ця не дилятовані. Міокард без патологічних 
змін. ФВ – 66%. Клапанний апарат без струк-
турних і функціональних змін. Легеневої гі-
пертензії немає. Перикард вільний.

Консультація вузьких спеціалістів. ЛОР-
спеціаліст: на момент огляду помірні ката-
ральні зміни носа і носоглотки. Отоскопія – па-
тологічних змін не виявлено. Фтизіатр: «Го-
стра правобічна верхньочасткова пневмонія». 
Враховуючи локалізацію запального процесу 
та відсутність вакцинації БЦЖ дитині прове-
дено пробу Манту (результат від’ємний) і ана-
ліз промивних вод шлунка на Mycobactérium 
tuberculósis (від’ємний результат). Невролог: 
«ВВР головного мозку: агенезія мозолистого 
тіла, вроджені церебральні кісти. Симптома-
тична епілепсія. Оро-фаціо-дигітальний син-
дром 1 типу». Відкореговано протисудомну 
терапію.

У результаті призначеного лікування (ан-
тибіотикотерапія, протизапальна терапія) 
стан дитини покращився – нормалізувалась 
температура тіла та показники загального 
аналізу крові, покращилась рентгенологіч-
на картина (на контрольній рентгенограмі 
органів грудної клітки справа посилений ле-
геневий малюнок, деформований тяжистий 
корінь; зліва без особливостей; кардіодіаф-
рагмальні кути чіткі, синуси вільні). Дівчинка 
виписана в задовільному стані із рекоменда-
ціями, які включали прийом протисудомних 
препаратів (депакін і левіцитам) постійно, 
препаратів вітамінів А, Е, Д, а також консуль-
тацію хірурга для подальшого вирішення пи-
тання щодо хірургічної корекції незарощення 
твердого піднебіння.

Висновки
1. Оро-фаціо-дигітальний синдром I типу є 

спадковою патологією, що в більшості випад-
ків діагностується відразу після народження 
на основі оральних, лицевих і пальцевих ано-
малій. Молекулярно-генетичне дослідження 
дає можливість остаточно підтвердити дане 
захворювання та проводити консультування 
членів сім’ї.

2. Усунення деяких вад розвитку (плас-
тика твердого піднебіння, пересічення гіпер-
трофованої вуздечки язика чи губ), а також 
правильно підібраний комплекс лікувальних 
і реабілітаційних заходів значно покращує 
якість життя хворого та сприяє благоприєм-
ному прогнозу.

Резюме. У статті наведені літературні дані та клінічне спостереження дитини раннього віку 
з оро-фаціо-дигітальним синдром I типу. Даний синдром є спадковою патологією з Х-зчепленим 
типом успадкування, характеризується вродженими вадами розвитку ротової порожнини, 
пальців, головного мозку та нирок, дизморфіями обличчя і затримкою розумового розвитку. 
Діагноз підтверджується молекулярно-генетичним дослідженням мутації гена OFD1.

Ключові слова: оро-фаціо-дигітальний синдром I типу, діти.

Oral-facial-digital syndrome type I (clinical case)
Horlenko O. M., Lenchenko A.V., Roshko I.G., Yankovska A.O.

Resume. The article presents the literature data and clinical observation of an infant with Oral-facial-
digital syndrome, type I. This syndrome is an inherited pathology with an X-linked type of inheritance, 
characterized by birth defects in the oral cavity, fingers, brain and kidneys, facial dysmorphisms, and 
mental retardation. The diagnosis is confirmed by the molecular genetic study of mutation of the OFD1 
gene.

Key words: Oral-facial-digital syndrome type I, children.
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