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Аннотация. В статье дается характеристика роли эндокринолога в лечении пациента с синдромом Дауна. 
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taking into account features of the disease.
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Синдром Дауна (ДС) – наиболее часто встре-

чающееся заболевание, в основе которого лежит 

хромосомная аномалия. До середины ХХ в. для 

обозначения этого состояния применялись терми-

ны «монголоидная идиотия» и «монголизм». Мон-

голизм был описан Джоном Лэнгдоном Дауном в 

1866 г. как один из вариантов этнической класси-

фикации пациентов с умственной отсталостью [1]. 

В начале ХХ в. многие ученые пришли к выводу, 

что это название неправильно характеризует забо-

левание, так как пациенты антропологически не 

являются монголами. Генетическая причина этого 

состояния – трисомия по 21-й хромосоме – была 

открыта в 1958 г. Жеромом Леженом [2, 3]. Более 

поздние исследования частичной трисомии 21-й 

хромосомы человека позволили выделить регион 

21q22.1~21q22.3, в котором расположены гены, от-

вечающие за развитие отдельных симптомов дан-

ного заболевания [4-6]. И в 1965 г., принимая во 

внимание заявление представителя Народной Ре-

спублики Монголия о неэтичности термина «мон-

голизм» и учитывая вклад Дж.Л. Дануна в описание 

синдрома и разработку методов его терапии, Все-

мирная организация здравоохранения присвоила 

заболеванию новое название «синдром Дауна» и 

ввела его в международную классификацию болез-

ней [7]. 

Несмотря на активное внедрение в развитых стра-

нах пренатальной диагностики ДС, частота его в по-

пуляции не снижается. Это обусловлено нескольки-

ми социо-культурологическими факторами. 

ДС выявляется в среднем у 10 из 10 000 живых 

новорожденных. Современная тенденция увели-

чения возраста рожениц, типичная для развитых 

стран, значительно повышает вероятность рожде-

ния ребенка с ДС. В странах, где запрещены абор-

ты, таких как Ирландия и Объединенные Арабские 

Эмираты, больше новорожденных с ДС. В противо-

положность этому, во Франции, где отмечен высо-

кий процент прерывания беременностей в связи с 

результатами пренатального скрининга на ДС, его 

распространенность ниже [8, 9]. 

Наряду с этим, большинство исследователей от-

мечает улучшение показателей выживаемости но-

ворожденных с ДС. В частности, в Нидерландах 

неонатальная смертность при ДС снизилась с 7% в 

1992 г. до 4% в 2003 [10]. К факторам, повышающим 

распространенность ДС в популяции в целом, сле-
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дует также отнести увеличение продолжительности 

жизни пациентов с ДС. В США, например, средний 

возраст смерти при ДС с 1983 г. к 1997 г. вырос с 25 

до 49 лет [11]. 

Учитывая полиорганный характер поражения при 

этом заболевании, все пациенты с ДС нуждаются в 

медицинской помощи целого ряда специалистов. 

В табл. приведена распространенность поражения 

различных органов и систем, типичных для ДС.

Таблица. 

Распространенность медицинских проблем у детей с ДС

Медицинская проблема Распростра-
ненность

Врожденные пороки сердца 44–58

Нарушение зрения 38–80

Нарушение слуха 38–78

Синдром обструктивного апное во сне 57

Обструктивные заболевания дыхатель-

ных путей

30–36

Врожденные пороки желудочно-ки-

шечного тракта

4–10

Целиакия 5–7

Ожирение 30–35

Транзиторные миелопролиферативные 

заболевания

10

Нарушения функции щитовидной железы 28–40

Атланто-аксиальная нестабильность 10–30

Аномалии мочевыделительной системы 3,2

Кожные заболевания 1,9–39,2

Поведенческие нарушения 18–38

Из таблицы видно, что пациенты с ДС чаще все-

го направляются к эндокринологу в связи с заболе-

ваниями щитовидной железы и ожирением. Кроме 

этого, они могут обращаться по поводу задержки 

роста.

РОСТ И ПОЛОВОЕ СОЗРЕВАНИЕ

Показатели роста детей с ДС не всегда соответ-

ствуют популяционным, в связи с чем рекоменду-

ется оценивать их данные по специально разрабо-

танным для этого заболевания ростовым таблицам. 

Незначительное отставание в росте отмечается при 

ДС с первых лет жизни, в дальнейшем оно стано-

вится более выраженным, и конечный рост в сред-

нем оказывается на 10 см ниже, чем у сверстников 

без хромосомных аномалий [12, 13]. Причины низ-

корослости окончательно не установлены. Извест-

ны исследования, изучавшие целесообразность 

терапии препаратами генноинженерного гормона 

роста (гГР). Во время лечения отмечалось увели-

чение скорости роста по сравнению с пациентами, 

не получавшими гГР. После прекращения лечения 

скорость роста падала. Интересно также отметить, 

что изменений в психо-моторном развитии паци-

ентов на фоне терапии гГР отмечено не было [14]. 

В настоящее время терапия гГР официально не ре-

комендована пациентам с ДС, если у них не доказан 

дефицит ГР. Для разработки подобных рекоменда-

ций требуются дальнейшие серьезные исследова-

ния [15]. 

Сроки наступления полового созревания, по-

рядок появления вторичных половых признаков и 

уровень половых гормонов у девочек и мальчик с 

ДС соответствуют нормальным показателям [16]. 

ПАТОЛОГИЯ ЩИТОВИДНОЙ ЖЕЛЕЗЫ

Нарушения функции щитовидной железы выяв-

ляются у детей с ДС по данным различных авторов в 

28-40% случаев, а с возрастом отмечается рост этого 

показателя до 54% [17, 18, 19]. Согласно российским 

исследованиям, нарушение тиреоидной функции 

типично для 50% детей с ДС, причем лишь 3,2% 

пациентов имеет тиреотоксикоз (гипертиреоз), а 

46,8% страдают от клинического и субклиническо-

го гипотиреоза [20]. Отечественные данные согла-

суются с зарубежными, согласно которым врож-

денный гипотиреоз выявляется в 1,8-3,6% случаев, 

гипотиреоз вследствие аутоиммунного тиреоиди-

та – в 0,3-1,4% случаев, субклинический гипотире-

оз – в 25,3-32,9%, а тиреотоксикоз (гипертиреоз) – 

в 0-2% случаев [18].

Субклинический гипотиреоз – наиболее не-

однозначный вопрос в терапии пациентов с ДС. 

В некоторых работах высказывается мнение, что 

гипертиреотропинемия (изолированное повы-

шение тиреотропного гормона (ТТГ) при нор-

мальном уровне тироксина (Т4)) является одной 

из типичных характеристик ДС. В частности в 

одной из недавних работ при обследовании 428 

пациентов в возрасте 0,5 – 64 лет, не получавших 

терапию тиреоидными гормонами, были выяв-

лены более высокие значения ТТГ и свободного 

Т4 по сравнению со здоровыми людьми в группе 

контроля. В связи с этим рекомендуется не назна-

чать заместительную терапию тиреоидными пре-

паратами при нормальном уровне свободного Т4, 

пока ТТГ не превысит 95-ю центиль для данного 

возраста [21].

Еще одна причина направления к эндокринологу 

пациентов с ДС – наличие антитиреоидных анти-

тел. Известно, что при их появлении вероятность 

развития нарушения функции щитовидной желе-

зы, как гипо-, так и гипертиреоза, составляет 30% 

[18]. Наиболее точным предиктором развития ти-

реоидных нарушений является одновременное вы-

явление антител с повышенным уровнем ТТГ, что 

требует более частого лабораторного мониторинга. 

И наоборот, если и ТТГ и антитела имеют низкие 

уровни в первом десятилетии жизни, то вероят-
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ность нарушения функции щитовидной железы во 

второй десятилетии минимальна [18].

По данным российских авторов примерно в по-

ловине случаев нарушения функции щитовидной 

железы выявляются на первом году жизни (10,8% - 

до 3 месяцев, 37,6% - от 3-х месяцев до года), еще 

36,6% выявляется в возрасте до 3-х лет [20]. Гипо-

тиреоз можно заподозрить по типичным клиниче-

ским симптомам: в два раза чаще отмечается затяж-

ное течение желтухи (17% vs 8%) и запоры (54% vs 

27%) и в три раза чаще – мышечная гипотония (33% 

vs 10%) [20]. 

ИЗБЫТОК МАССЫ ТЕЛА И ОЖИРЕНИЕ

Дети с ДС склонны к избытку массы тела и ожи-

рению, причем риск ожирения выше при более низ-

ком интеллекте. При легкой умственной отсталости 

ожирение выявляется у 17,5% пациентов с ДС, а при 

умеренной – в 50% [22]. Согласно клиническим ре-

комендациям по ведению пациентов с ДС, следует 

обращать особое внимание на сниженное насыще-

ние пациентов и связанное с этим избыточное по-

требление пищи [16]. Кроме этого для пациентов с 

ДС типичен низкий уровень физической активно-

сти, что также повышает риск ожирения [23].

САХАРНЫЙ ДИАБЕТ

Пациенты с ДС имеют также повышенный риск 

развития сахарного диабета, который выявляется 

в 1% случаев [9, 16, 24]. Сахарный диабет при ДС 

носит аутоиммунный характер, однако отличает-

ся от сахарного диабета 1 типа, так как при HLA-

типировании выявляются другие предрасполага-

ющие генотипы [24]. Терапевтические подходы к 

диабету при ДС не отличаются от таковых при са-

харном диабете 1 типа. 

РОЛЬ ЭНДОКРИНОЛОГА 
В ЛЕЧЕНИИ ПАЦИЕНТА С ДС

Несмотря на задержку роста, высокий риск раз-

вития гипотиреоза, ожирения и сахарного диабета у 

пациентов с ДС, согласно различным клиническим 

рекомендациям, эндокринолог не включен в пере-

чень специалистов, ежегодно наблюдающих таких 

пациентов [9, 25, 26, 27, 28, 29, 30, 31]. 

Принимая во внимание высокий риск наруше-

ний функции щитовидной железы, что может за-

медлять психо-моторное развитие пациентов с ДС, 

российские рекомендации по медицинскому со-

провождению пациентов с ДС [25, 26, 27], наряду с 

зарубежными [9, 28, 29, 30, 31], рекомендуют прово-

дить исследование тиреоидных гормонов на первом 

месяце жизни и далее ежегодно. Предполагается, 

что при отклонении показателей от нормы пациент 

должен быть направлен на консультацию к эндокри-

нологу для решения вопроса о необходимости на-

значения терапии или дальнейшего обследования и 

наблюдения. Учитывая задержку психо-моторного 

развития, типичную для ДС, многие врачи склонны 

к более раннему назначению заместительной тера-

пии тироксином. Однако это не всегда оправданно, 

так как преимущества от лечения субклинического 

гипотиреоза при ДС остаются недоказанными. 

К сожалению, какие-либо рекомендации по те-

рапии других эндокринных заболеваний при ДС от-

сутствуют. Лечение задержки роста обычно не про-

водится ввиду отсутствия данных о преимуществах 

такой терапии с точки зрения психо-моторного раз-

вития. 

Снижение интеллекта, типичное для ДС, долж-

но оказывать существенное влияние на методы ле-

чения. При лечении ожирения необходимо, чтобы 

диета контролировалась окружающими. Учитывая 

мышечную гипотонию, необходимо стимулировать 

физическую активность пациентов. 

В последние годы в мировой научной литерату-

ре все чаще говорится, что для лечения пациентов 

с синдромальной патологией необходимо создавать 

мультидисциплинарные команды, включающих 

врачей различных специальностей. Цель такого 

взаимодействия – комплексный подход к лечению 

сложных пациентов с учетом особенностей течения 

заболевания. Это актуально и при ДС. И хотя эн-

докринолог не является основным специалистом в 

данном случае, компенсация эндокринной патоло-

гии может повышать качество жизни пациентов и 

способствовать улучшению течения других сопут-

ствующих заболеваний.
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