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РЕЗЮМЕ. Введение. Синдром Ди Джорджи (делеция 22q11.2) – генетическая патология с широким феноти-
пическим полиморфизмом. Его основными проявлениями являются пороки сердца, иммунодефицит на фоне ги-
поплазии тимуса и гипокальциемия из-за дисфункции паращитовидных желез. Высокая вариабельность 
клинических сочетаний часто маскирует синдром под транссиндромальную коморбидность, существенно затруд-
няя его своевременную верификацию. Цель. Описать клинический случай диагностики неполного синдрома де-
леции 22q11.2 (Ди Джорджи) у ребенка 15 лет с хроническими неспецифическими заболеваниями легких для 
ознакомления врачей с клиническими особенностями заболевания и современными возможностями диагностики. 
Материалы и методы. Проведен ретроспективный анализ медицинской карты пациента, наблюдавшегося в Ха-
баровском филиале ДНЦ ФПД – НИИ ОМиД. Результаты. Описана орфанная генетическая патология – неполная 
форма синдрома Ди Джорджи. Манифестация заболевания произошла в возрасте семи месяцев. Клиническая кар-
тина развилась на фоне врожденного порока органов дыхания и характеризовалась отягощенным пульмонологи-
ческим анамнезом (повторные пневмонии, бронхиальная астма). Также у пациента были диагностированы 
гипоплазия тимуса, селективный дефицит иммуноглобулина А, относительный Т-хелперный дефицит и гипопа-
ратиреоз. Верифицировать диагноз удалось лишь в 15-летнем возрасте по результатам полногеномного секвени-
рования, выявившего гетерозиготную делецию региона 22q11.2. Заключение. Данное наблюдение демонстрирует 
сложность своевременного выявления неполной формы синдрома Ди Джорджи в условиях отсутствия раннего 
молекулярно-генетического скрининга. 
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SUMMARY. Introduction. DiGeorge syndrome (22q11.2 deletion) is a genetic disorder characterized by wide phe-
notypic polymorphism. Its main manifestations include congenital heart defects, immunodeficiency due to thymic hypo-
plasia, and hypocalcemia resulting from parathyroid gland dysfunction. High variability of clinical combinations often 
masks the syndrome as transsyndromic comorbidity, substantially complicating its timely verification. Aim. To describe 
a clinical case of incomplete 22q11.2 deletion syndrome (DiGeorge syndrome) diagnosed in a 15-year-old patient with 
chronic nonspecific lung diseases, in order to familiarize physicians with the clinical features of the disease and current 
diagnostic capabilities. Materials and methods. A retrospective analysis of the medical record of a patient followed up 
at the Khabarovsk Branch of the Far Eastern Scientific Center of Physiology and Pathology of Respiration – Research In-
stitute of Maternity and Child Protection was performed. Results. A rare genetic pathology – incomplete form of DiGeorge 
syndrome – is described. Disease manifestation occurred at the age of seven months. The clinical picture developed against 
the background of a congenital malformation of the respiratory organs and was characterized by a complicated pulmono-
logical history (recurrent pneumonia, bronchial asthma). The patient was also diagnosed with thymic hypoplasia, selective 
immunoglobulin A deficiency, relative T-helper cell deficiency, and hypoparathyroidism. The diagnosis was verified only 
at the age of 15 years based on whole-genome sequencing results, which revealed a heterozygous deletion of the 22q11.2 
region. Conclusion. This case report demonstrates the difficulty of timely detection of the incomplete form of DiGeorge 
syndrome in the absence of early molecular genetic screening.  

Key words: children, lung damage, DiGeorge syndrome.

Синдром Ди Джорджи, названный в честь его пер-
вооткрывателя, доктора Анджело Ди Джорджи, был 
впервые описан в 1965 году и также известен как син-
дром делеции 22q11.2. Это наследственное заболева-
ние, обусловленное потерей небольшого участка ДНК 
длинного плеча 22-й хромосомы в регионе 11.2. Мик-
роделеция, затрагивающая несколько генов, встреча-
ется приблизительно у 1 из 4000 живорожденных. 
Тяжесть проявления синдрома положительно коррели-
рует с протяженностью делетированного сегмента, что 
в большой степени определяет его клинический поли-
морфизм. Наиболее характерны такие признаки как: 
врожденные пороки сердца; нарушения развития ти-
муса, приводящие к иммунодефицитам; гипоплазия и 
гипофункция паращитовидных желез с последующей 
гипокальциемией; деформация твердого и мягкого 
неба с нарушением фонации; отставание в физическом 
и психомоторном развитии; определенный лицевой 
дизморфизм и ряд других нарушений [1, 2].   

Тяжелые формы синдрома делеции 22q11.2 наибо-
лее часто диагностируются в раннем детстве из-за на-
личия гипокальциемии в неонатальном периоде, 
снижения иммунитета или врожденных пороков раз-
вития сердца или лица. Однако многообразие клини-
ческих симптомов и отсутствие четких 
диагностических маркеров нередко приводят к поздней 
диагностике самого синдрома и первичного иммуно-
дефицита в его составе и, как следствие, к формирова-
нию необратимых изменений легочной ткани. Между 
тем, своевременная диагностика и ранняя активная ле-
чебная тактика позволяют не только достичь стабили-
зации состояния, но и избежать структурных 
нарушений и предотвратить прогрессирование респи-
раторных повреждений [3, 4]. Выявление синдрома Ди 
Джоржи впервые во взрослом возрасте вследствие низ-
кой настороженности врачей различных специально-
стей, а также вследствие большого разнообразия его 
фенотипической манифестации и наличия легких форм 
происходит крайне редко [5, 6]. 

Цель: описать клинический случай диагностики не-
полного синдрома делеции 22q11.2 (Ди Джорджи) у ре-
бенка 15 лет с хроническими неспецифическими 
заболеваниями легких для ознакомления врачей с кли-
ническими особенностями заболевания и современ-
ными возможностями диагностики.   

Клиническое наблюдение 
Пациент Б., 2008 г.р. Анамнез. Пациент от 4-й бере-

менности, протекавшей на фоне угрозы прерывания в 
первом триместре и фетоплацентарной недостаточно-
сти. Роды вторые, срочные (на 40-й неделе), физиоло-
гические. Масса тела при рождении составила 2860 г, 
длина – 49 см. Оценка по шкале Апгар – 8/9 баллов. 
Выписан из родильного дома в срок. В раннем возрасте 
отмечалось отставание в психомоторном и речевом 
развитии: самостоятельно сел в 8 месяцев, фразовая 
речь сформировалась к 3 годам 10 месяцам. Из анам-
неза семьи известно, что мать страдает аутоиммунным 
тиреоидитом, гипотиреозом, миопией и поллинозом, а 
также перенесла операцию по поводу опухоли голов-
ного мозга. У отца диагностированы псориаз, артроз и 
гипопаратиреоз.  

История заболевания: в возрасте 7 месяцев ребенок 
был госпитализирован в клинику Хабаровского фи-
лиала ДНЦ ФПД – НИИ ОМиД. При поступлении 
предъявлялись жалобы на поперхивание и затяжной 
лающий кашель. На основании комплексного обследо-
вания был верифицирован вирусно-бактериальный 
бронхит затяжного течения. При проведении инстру-
ментального скрининга по данным ультразвукового ис-
следования органов шеи и средостения была выявлена 
гипоплазия вилочковой железы (суммарный объем – 
3,4 см3), паращитовидные железы с обеих сторон не ло-
цировались. По результатам эхокардиографии была об-
наружена дополнительная хорда левого желудочка; 
аорта и аортальный клапан – без патологических изме-
нений. 

В последующем пациент перенес пять эпизодов ле-
восторонней пневмонии, требовавших ежегодной гос-
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питализации. Течение повторных острых респиратор-
ных заболеваний регулярно осложнялось бронхо-
обструктивным синдромом.  

В 4 года 6 месяцев был установлен диагноз: «брон-
хиальная астма средней степени тяжести, персисти-
рующего течения», базисное лечение проводилось 
серетидом.  

Проведенное иммунологическое исследование: лей-
коциты 6,0 × 109 /л (референсный интервал 5,0–12,0 × 
109/л), IgA – 0,42 г/л (при референсных значениях 0,52–
3,12), IgM – 0,31 г/л (0,58–1,0), Ig G – 6,44 г/л (3,5–
14,9), Ig E – 277,5 МЕ/мл (норма до 70); ЦИК – 8 у.е. 
(референсное значение 13–27). При иммунофенотипи-
ровании лимфоцитов абсолютное число лейкоцитов 
(CD45+) составило 2460 кл/мкл. Отмечался нормаль-
ный относительный уровень общих Т-лимфоцитов 
(CD3+/CD45+) – 57% (референсный интервал 55–84%) 
при абсолютном содержании CD3+ 1407 кл/мкл (690–
2540). При этом выявлено снижение относительного 
количества Т-хелперов до 22% (референсное значение 
31–60%) при сохранном их абсолютном числе – 537 
кл/мкл (410–1590). Остальные показатели находились 
в пределах референсных значений: Т-цитотоксические 
лимфоциты (CD3+CD8+) – 31% и 763 кл/мкл (190–
1140); дублирующие Т-клетки (CD3+CD4+CD8+) – 4 
кл/мкл. Естественные киллеры (NK-клетки, 
CD16+CD56+) составили 21% (5–27%) и 507 кл/мкл 
(90–590); В-лимфоциты (CD19+) – 19% (6–25%) и 470 
кл/мкл (90–660). Была зафиксирована гипоиммуногло-
булинемия класса А, Т-хелперный дефицит.  

В общем анализе крови: легкая эозинофилия – 0,43 
× 109 /л (при референсных значениях 0,02–0,30 × 109 
/л), низконормальное количество тромбоцитов – 160 × 
109 /л (при референсных значениях 150–400 × 109 /л).  

В биохимическом анализе крови: выявлен уровень 
общего кальция 2,2 ммоль/л (референсное значение 
2,15–2,50 ммоль/л), ионизированного кальция – 0,86 
ммоль/л (референсное значение 1,03–1,23 ммоль/л), 
фосфора – 1,8 ммоль/л (референсное значение 1,29–
2,26 ммоль/л). 

С целью дифференциальной диагностики пациенту 
было проведено обследование на муковисцидоз: диаг-
ноз был исключен на основании нормальных показа-
телей хлоридов пота (22 мкмоль/л при массе пробы 140 
мг). При ПЦР-исследовании мазков из носоглотки 
ДНК/РНК пневмотропных возбудителей не выявля-
лись. Данных за сопутствующую патологию щитовид-
ной железы не было получено. Гормональный профиль 
соответствовал состоянию эутиреоза: уровень тирео-
тропного гормона (ТТГ) составил 2,12 мЕд/л, свобод-
ного тироксина (Т4 св.) – 12,9 пмоль/л; аутоантитела к 
ткани щитовидной железы не обнаружены. На основа-
нии стойкого снижения уровней паратгормона (1,41 
пмоль/л) и ионизированного кальция у пациента был 
верифицирован гипопаратиреоз (МКБ-10: E20.9).  

Учитывая столь длительный респираторный анам-
нез, для исключения врожденного порока развития лег-

ких ребенок в возрасте 10 лет был обследован на базе 
хирургического отделения КГБУЗ «Детская краевая 
клиническая больница» им. А.К. Пиотровича Минзд-
рава Хабаровского края (г. Хабаровск). По результатам 
мультиспиральной компьютерной томографии органов 
грудной клетки и шеи был верифицирован порок раз-
вития дыхательной системы: врожденный стеноз ниж-
ней трети трахеи II степени, сужение просвета гортани, 
а также аномалия ветвления бронхиального дерева – 
трахеальный бронх (сепарация S1 правого легкого в 
трахею). Кроме того, визуализирована киста левой 
доли щитовидной железы. При бронхоскопии докумен-
тированы: трахеомаляция 1 степени, трахеальный 
бронх справа. По данным фиброэзофагогастродуоде-
носкопии был выявлен рефлюкс-эзофагит.  

В 2022 году, в возрасте 14 лет пациент был обсле-
дован в НМИЦ эндокринологии им. академика И.И. 
Дедова Минздрава России. При осмотре выявлены осо-
бенности фенотипа (стигмы дизэмбриогенеза): диспла-
стичные ушные раковины, приросшие мочки ушей, 
миндалевидный разрез глазных щелей. При цитогене-
тическом исследовании лимфоцитов периферической 
крови определен нормальный мужской кариотип – 
46,XY. Селективный скрининг на наследственные бо-
лезни обмена (НБО) данных за наследственные ами-
ноацидопатии не выявил. При энзимодиагностике в 
лаборатории НБО показатели активности лизосомаль-
ных ферментов находились в пределах референсных 
значений. Диагноз гипопаратиреоза был подтвержден. 
В качестве патогенетической терапии назначен альфа-
кальцидол в суточной дозе 0,5 мкг с последующим мо-
ниторингом уровня кальция в крови. Также в схему 
лечения был включен холекальциферол в дозировке 
2500 МЕ/сутки. 

В 2024 г. в лаборатории молекулярной патологии 
ООО «Геномед» (г. Москва) было проведено полноге-
номное секвенирование ДНК. По результатам FISH-ис-
следования была обнаружена делеция региона 22q11.2 
в гетерозиготном состоянии, что соответствует непол-
ному синдрому Ди Джорджи (42.2.82).  

В 2025 г. пациент был обследован в ФГБУ «НМИЦ 
ДГОИ им. Дмитрия Рогачева» Минздрава России. 
Было проведено исследование с применением универ-
сальных маркеров Т- и В-клеточных иммунодефицитов 
– TREC (T-cell receptor recombination excision circles) и 
KREC (kappa-deleting recombination excision circles). По 
его данным выявлены следующие уровни: TREC – 19,5 
копий/105 лейкоцитов (референсный интервал 533–
2599), KREC — 2002,4 копий/105 лейкоцитов (рефе-
ренсный интервал 162–2900). Полученные результаты 
подтвердили диагноз первичного иммунодефицитного 
состояния с избирательным дефицитом Т-лимфоцитов. 

Пациент постоянно наблюдается многопрофильной 
командой специалистов: неврологом – с диагнозом: 
«резидуальная энцефалопатия с когнитивными, пове-
денческими, коммуникативными нарушениями, отста-
вание в психомоторном развитии, нарушение мелкой 
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моторики, поперхивание»; эндокринологом – с диаг-
нозом: «гипоплазия тимуса, гипопаратиреоз синдро-
мальный»; генетиком – с диагнозом: «синдром делеции 
хромосомы 22q11.2 (синдром Ди Джорджи)» (код по 
МКБ-10: Q93.5 другие делеции части хромосомы); 
пульмонологом – с диагнозом: «врожденный порок 
развития трахеи, трахеальный бронх верхней доли пра-
вого легкого»; окулистом – с диагнозом: «гиперметро-
пический астигматизм, амблиопия слабой степени»; 
аллергологом-иммунологом – с диагнозом: «первичное 
иммунодефицитное состояние, бронхиальная астма, 
сезонный аллергический ринит»; ортопедом – с диаг-
нозом: «плоскостопие, варусная деформация нижних 
конечностей»; ревматологом – с диагнозом: «васкулит, 
ограниченный кожей»; гематологом – с диагнозом: 
«хроническая пигментная пурпура Шамберга (гемор-
рагический васкулит)»; гастроэнтерологом – с диагно-
зом: «гастроэзофагально-рефлюксная болезнь, 
рефлюкс-эзофагит А степень». 

В настоящее время соматический статус пациента 
остается стабильным. Однако в динамике отмечается 
прогрессирование когнитивных и поведенческих нару-
шений, а также декомпенсация психического статуса в 
виде манифестации тревожного расстройства, что пол-
ностью согласуется с естественным течением данного 
генетического синдрома.  

Обсуждение   
На сегодняшний день описано более 190 симптомов 

заболевания, которые могут затрагивать практически 
все органы и системы ребенка, что затрудняет диагно-
стику синдрома Ди Джорджи [7]. Кроме этого, клини-
ческие проявления синдрома широко варьируют в 
разные возрастные периоды [8]. 

В описанном клиническом наблюдении позднего 
выявления патологии верифицирована гетерозиготная 
делеция локуса 22-й хромосомы, что соответствует не-
полной форме синдрома Ди Джорджи [9]. Классиче-
ский фенотип данного симптомокомплекса включает 
аномалии лицевого скелета (расщелину твердого неба), 
врожденный порок сердца (ВПС), иммунодефицит 
вследствие гипо- или аплазии тимуса, а также гипо-
кальциемию как результат недоразвития паращитовид-
ных желез [10]. При отсутствии указанной 
манифестации заболевание редко распознается в ран-
нем возрасте, что приводит к выраженной задержке ве-
рификации нозологии. Ввиду выраженного 
клинического полиморфизма критически важно накап-
ливать данные, способствующие своевременному 
скринингу и выявлению синдрома Ди Джорджи, осо-
бенно при его стертых и атипичных формах.  

Выраженный клинический полиморфизм синдрома 
Ди Джорджи диктует необходимость персонализиро-
ванного подхода к терапии с привлечением междис-
циплинарной команды специалистов. Семьи таких 
пациентов нуждаются в динамическом консультирова-
нии, поскольку спектр медицинских и реабилитацион-

ных задач закономерно трансформируется по мере 
взросления ребенка. Широта фенотипического спектра 
и гетерохронность манифестации симптомов исклю-
чают возможность точного долгосрочного прогнозиро-
вания уровня функционирования и инвалидизации в 
каждом конкретном случае. В связи с этим обосновано 
внедрение комплексных протоколов ведения, охваты-
вающих как облигатные, так и факультативные про-
явления патологии. Систематический анализ 
клинической картины с учетом системного характера 
поражения, своевременное молекулярно-генетическое 
тестирование, а также раннее начало таргетной и симп-
томатической терапии позволяют предотвратить жиз-
неугрожающие осложнения, существенно повышая 
качество жизни и потенциал социальной адаптации 
лиц с делецией 22q11.2 [7, 11]. 

Этот случай наглядно иллюстрирует, насколько 
трудно вовремя распознать врожденную генетическую 
патологию при ее атипичном или стертом течении. От-
сутствие классических патогномоничных маркеров за-
болевания в сочетании с преобладанием маскирующей 
интеркуррентной патологии существенно снижает ди-
агностическую настороженность врачей и приводит к 
отсроченной постановке верного диагноза.  

Заключение  
Представленное клиническое наблюдение иллю-

стрирует трудности верификации неполной формы 
синдрома Ди Джорджи в реальной клинической прак-
тике. Несмотря на наличие у пациента развернутого 
симптомокомплекса, включающего гипопаратиреоз, 
гипоплазию тимуса с ранней манифестацией комбини-
рованного иммунодефицита (повторные пневмонии, 
частые острые респираторные вирусные инфекции с 
обструктивным синдромом, бронхиальная астма, Т-
хелперный дефицит, гипоиммуноглобулинемия класса 
А), а также тромбоцитопению с последующим разви-
тием васкулита и специфические особенности лице-
вого черепа, период до установления окончательного 
диагноза составил более 10 лет. Ключевая сложность 
данного случая обусловлена отсутствием одного из 
облигатных проявлений патологии – врожденного по-
рока сердца – при одновременном наличии порока раз-
вития органов дыхания, что сместило вектор 
диагностического поиска и привело к верификации 
синдрома Ди Джорджи только в 15-летнем возрасте.  
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