
Пациенты и 
методы

(У всех пациентов получено 
информированное согласие на 

исследование и 
демонстрацию результатов)

1) У пациентов с нейросенсорной тугоухостью в 90% случаев выявлены те или иные патогенные варианты генов. 
2) Нейросенсорная тугоухость в сочетании со стигмами дизэмбриогенеза является показанием для проведения молекулярно-

генетического обследования, в частности, полногеномного секвенирования ДНК.
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Цель
Изучить генетические аспекты 

тугоухости у детей. 

Актуальность
Согласно современной международной классификации,

тугоухость определяется как нарушение слуха, затрудняющее

восприятие речи и классифицируется на нейросенсорную,

кондуктивную и смешанную.

Результаты
(1 - синдром Фелан-
МакДермид;
2 - синдром Борьесона-
Форсмана-Лемана;
3 - KBG-синдром;
4 - синдром Кабуки)

Выводы

• Анализ историй болезни и результатов полногеномного секвенирования ДНК пациентов в возрасте 1-18 лет
(n=13), находившихся на диспансерном учете у невролога и/или сурдолога по поводу тугоухости и на
обследовании в клинике детских болезней УКБ №1 имени С.Р. Миротворцева, г. Саратова.

односторонняя кондуктивная тугоухость (n=4)

двусторонняя нейросенсорная тугоухость (n=9)

Лицевой 
дизморфизм

1 ребенок 
синдром Юниса-Варона

У одной пациентки с гаргоилизмом, клапанным
пороком сердца и контрактурой суставов выявлена
мутация в гене IDUA (мукополисахаридоз 1 типа).

1 ребенок 
синдром Борьесона-

Форсмана-Лемана

1 ребенок 
синдром Коффина –

Сирис II типа

1 ребенок 
синдром Коффина-Сирис

VI типа

1 ребенок 
синдром Кабуки, тип I

1 ребенок 
синдром Фелан-

МакДермид

1 ребенок 
эпилептическая энцефалопатия развития, 

тип 91 с гетерозиготным носительством 
патогенного варианта в гене GJB2 и 

SLC26A4 (несиндромальная
нейросенсорная тугоухость)

1 ребенок 
аутосомно-доминантная 
умственная отсталость, 

тип 13

1 ребенок 
X-сцепленная умственная отсталость, тип 30

Генетические варианты патологий у пациентов с тугоухостью  Варианты тугоухости

Общие фенотипические признаки

1 ребенок 
KBG-синдром

Гидроцефальная
форма головы

Кифосколиоз

Вальгусная 
деформация стоп

Сандалевидная
щель

Тризубец стоп

1 2

3 4


