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КЛІНІЧНИЙ ВИПАДОК АТАВІЗМУ У ДИТИНИ З СИНДРОМОМ БІРЧ – ЄНСЕНА
©М. Д. Процайло

Тернопільський національний медичний університет імені І. Я. Горбачевського МОЗ України

РЕЗЮМЕ. У статті описано випадок рідкісного генетичного захворювання у дитини – синдрому Бірч – Єнсена. 
Унікальність цього випадку в тому, що розщеплення (клешнеподібна деформація) поширювалося на обидві кисті, 
стопи, губу, піднебіння дівчинки. В доступній літературі такі випадки поодинокі й вважаються великою рідкістю. 
Вперше цю хворобу детально описали Birch і Jensen у 1949 році як синдром Бірч – Єнсена [1]. Сучасна назва – «ти-
пове» або «істинне розщеплення кисті, стоп» [2], деформація лобстера (Lobster clav foot) [3], ЕЕС – синдром 
(ectrodactyly – ectrodermal dysplasia – clefting syndrome ) [4].

На сьогодні не існує єдиного пояснення того, як виникають атавізми і яке їх місце в еволюції [5]. Найвідомі-
шими атавізмами людини є наявність хвостатого придатка: недохвіст і справжній хвіст. 

Серед інших можливих атавізмів людини: «волохаті люди», перетинки між пальцями, додаткові пари молоч-
них залоз, шийна фістула, яка нагадує зяброву щілину предків ссавців, заяча губа, другий ряд зубів, високе стоян-
ня лопатки (синдром Шпренгеля) [5, 6].

КЛЮЧОВІ СЛОВА: атавізм; клешня; стопа; кисть; губа.

Клінічне спостереження. Дівчинка віком 
6 років. Спадковий анамнез не відомий. Дитина – 
вихованець сиротинця. Батьки від дитини відмо-
вилися. При огляді має місце виражена деформа-
ція обох стоп та кистей. Стопи розщеплені. Великі 
пальці на стопах скривлені та потовщені. Мізинці 
та четверті пальці стоп зрощені, скривлені, вкоро-
чені. Середній ряд кісток плесни та пальців стоп 
відсутній. Рухи пальчиками обмежені, мають міс-
це згинальні контрактури в усіх суглобах кистей 
та стоп. Склепіння обох стоп сплощені. Тонус мус-
кулатури обох ніг знижений. На рентгенограмі 
стоп виявлено розщеплення кісток стопи прак-
тично на усю довжину, яке доходить до човнопо-

дібних кісток. Великі пальці скривлені на вальгус. 
Середній ряд пальців стоп та плесни відсутні (три 
пальці і три плеснових кістки) (рис. 1). Аналогічна 
анатомічна деформація на обох кистях – трипа-
лість, клешнеподібна деформація (рис. 2). Бокові 
пальці кистей частково зрощені та недорозвинені. 
Верхня губа дівчинки розщеплена разом з твердим 
піднебінням («заяча губа», «вовча паща») (рис. 3). 
Дитина відстає у психомоторному розвитку. Час-
то хворіє. Мала великі труднощі при вживанні як 
твердої, так і рідкої їжі. Після оперативного ліку-
вання (пластики піднебіння та губи) ця проблема 
зникла. Користування стандартним взуттям утруд-
нене. Стійкі функціональні розлади кистей. Згідно 

Рис. 1. Синдром Бірч – Єнсена. Стопи розщеплені – 
стопи «клешні». На рентгенограмі виявлено розщеп-
лення кісток стопи практично на усю довжину, яке до-
ходить до човноподібних кісток. Великі пальці скрив-
лені на вальгус. Середній ряд пальців стоп та плесни 
відсутні (три пальці і три плеснових кістки). 

Рис. 2. Синдром Бірч – Єнсена. Кисті розщеплені – 
«клешні». Розщеплення кісток кистей практично на 
всю довжину. Великі пальці скривлені. Середній ряд 
пальців кистей та п’ятка відсутні (три пальці і три п’яс-
них кістки).
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з класифікацією Manske у дівчинки істинне роз-
щеплення кінцівок ІV типу (відсутній 2-й палець) 
[2]. Отримувала консервативне лікування – комп-
лекс ЛФК, масажу, електростимуляції мускулату-
ри кінцівок, корекція психоневролога. Отримала 
консультацію в Центрі мікрохірургії кисті, реко-
мендували консервативне лікування. Подаль ша 
доля дитини не відома. 

Згідно з даними світової літератури, в сім’ях, 
в яких декілька поколінь мають таку деформацію, 
надають перевагу консервативному лікуванню 
без хірургічної корекції, оскільки пристосувальні 
можливості дитини величезні. Обов’язкове опе-
ративне лікування з метою усунення дефектів 
губи, піднебіння [2–4]. 

Обговорення. Вперше цю хворобу детально 
описали Birch  і  Jensen у 1949 році як синдром 
Бірч – Єнсена [1]. Сучасна назва – «типове» або «іс-
тинне розщеплення кисті, стоп» [2], деформація 
лобстера (Lobster clav foot) [3], ЕЕС – синдром 
(ectrodactyly – ectrodermal dysplasia – clefting 
syndrome) [4].

Це вроджена спадкова недуга, яка має домі-
нантний тип успадкування, спостерігається з час-
тотою 1 на 10 000 новонароджених. Кожна друга 
дитина має двобічне ураження. Ген розщеплення 
стоп і кистей (SHFD1) розташований на 7 хромосо-
мі [2]. Інші автори вважають мутацію 7 хромосоми 
(7 qn2 – q21.3, Tp63) [4]. Характеризується розщеп-
ленням кистей та стоп з недорозвитком середньо-
го відділу дистальних частин кінцівок – ектродак-
тилія (split hand – split foot malformation). Автори 
зазначають, що можливе поєднання цього захво-
рювання з розщепленням губи та твердого підне-
біння, вадами серця, внутрішніх органів, очей, 
слухового апарату, скелета (синдром взаємного 
обтяження) [1, 2]. У 1970 році (R. A. Rudiger) було 
запропоновано новий термін для визначення да-

ного синдрому – ЕЕС (ectrodactyly – ectrodermal 
dysplasia – clefting syndrome) [2, 4]. Це рідкісний 
генетичний синдром, основними складовими 
якого є три ознаки: розщеплення обличчя, ектро-
дактилія кінцівок, ектодермальна дисплазія. Клі-
нічні спостереження показали, що при синдромі 
ЕЕС основними компонентами є ектродактилія – 
84 %, ектодермальна дисплазія – 77 %, розщеп-
лення обличчя – 68 %, аномалія слізних шляхів – 
59 %, урогенітальні вади – 20 %, глухота – 10 % [4]. 
Ектодермальна дисплазія – вади розвитку похід-
них ектодерми (гіпоплазія емалі зубів, зменшен-
ня пігментації волосся, фотобоязнь, недорозви-
ток потових залоз, сухість шкіри тощо). 

Залежно від стану першого міжпальцевого 
проміжку виокремлюють п’ять типів деформацій, 
які необхідно враховувати при плануванні опера-
тивного лікування та прогнозуванні функції кінці-
вок [2, 3]. Незважаючи на наявність численних 
методів оперативного лікування (операція Snow – 
Litteer, Miura – Komada, Ueba), вони не завжди за-
безпечують позитивні результати, тому пошук 
оптимального способу таких втручань триває. 
Найкращі результати отримують у ранньому віці 
для профілактики незворотних прогресуючих де-
формацій кінцівок. Інші оперативні втручання мо-
жуть бути проведені пізніше [2–4].

Людська особа під час ембріонального роз-
витку частково проходить шлях далеких предків. 
Зародок людини в певні періоди еволюції має 
зяб ра, відросток у вигляді хвостика [5]. 

У природі деякі ссавці мають розщеплені дис-
тальні частини кінцівок – парнокопитні (свиня, ко-
рова, верблюд тощо) (рис. 4), розщеплення верх-
ньої губи (котячі). Можливо, ембріон людини про-
ходить і цей етап еволюційного розвитку. 

Рис. 3. Синдром Бірч – Єнсена. Розщеплення верх-
ньої губи, м’якого і твердого піднебіння – «заяча губа», 
«вовча паща». 

Рис. 4. Скіаграма кінцівки свині. Розщеплення 
кісток кінцівки, що характерно для парнокопитних.
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Атавізми (від. лат. аvatus – предок) – це озна-

ки, які були притаманні далеким предкам, але 
знову з’явилися в сучасності. Еволюційно ознаки, 
що зникли фенотипічно, не обов’язково зника-
ють із ДНК організму. Генна послідовність часто 
залишається, але вона є неактивною, такий неви-
користаний ген може зберігати свою функцію аж 
до шести мільйонів років і повністю зникнути че-
рез 10 мільйонів років [5]. Найчастіше активація 
даного гена відбувається через випадкові мутації, 
але його також можна «розбудити», створюючи 
штучні стимули – алкоголь, наркотики, радіація, 
вірусна інфекція, токсичні речовини, генетично 
змінені продукти тощо [5]. 

Висновки. 1. Синдром Бірч – Єнсена є рідкіс-
ним генетичним захворюванням, ймовірно, різ-
новидом атавізму внаслідок розблокування неак-
тивних генів 7 хромосоми (7 qn2 – q21.3, Tp63). 

2. Обов’язкова хірургічна корекція обличчя, усе 
інше підлягає консервативному лікуванню, оскіль-
ки пристосувальні можливості дитини величезні.

3. На сьогодні не існує єдиного пояснення 
того, як виникають атавізми і яке їх місце в ево-
люції людини. 

Перспективи подальших досліджень. Пер-
спективним є пренатальне обстеження вагітних із 
використанням об’ємних УЗД технологій. Генна 
корекція 7 хромосоми (7 qn2 – q21.3, Tp63). 
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КЛИНИЧЕСКТИЙ СЛУЧАЙ АТАВИЗМА У РЕБЕНКА С СИНДРОМОМ БИРЧ – ЕНСЕНА
©М. Д. Процайло

Тернопольский национальный медицинский университет имени И. Я. Горбачевского МОЗ Украины

РЕЗЮМЕ. В статье описан клинический случай редкостного генетического заболевания у ребенка – синдро-
ма Бирч – Енсена. Уникальность данного случая в том, что расщепление (клешнеобразная деформация) наблюда-
лось на обеих кистях, стопах, губе, небе. Впервые это заболевание описали Birch и Jensen в 1949 году как синдром 
Бирч – Енсена [1]. Современное название – «типичное» или «истинное расщепление кисти, стоп» [2], деформация 
лобстера (Lobster clav foot) [3], ЕЕС синдром (ectrodactyly – ectrodermal dysplasia – clefting syndrome ) [4].

В данное время нет единого мнения относительно того, как возникают атавизмы и какое их место в эволю-
ции. Наиболее известные атавизмы человека – наличие хвостатого придатка : недохвост и истинный хвост. 
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Известны и другие атавизмы человека: «волосатые люди», перепонки между пальцами, дополнительные 

пары молочних желез, шейная фистула, которая напоминает жаберную щель предков млекопитающих, заячья 
губа, второй ряд зубов, высокое расположение лопатки (синдром Шпренгеля) [5, 6].

КЛЮЧЕВЫЕ СЛОВА: атавизм; клешня; стопа; кисть; губа.

CLINICAL CASE OF ATAVISM IN A CHILD WITH BIRCH-JENSEN SYNDROME
©M. D. Protsailo

I. Horbachevsky Ternopil National Medical University

SUMMARY. The article describes a clinical case of a rare genetic disease in a child - Birch – Jensen syndrome. The 
uniqueness of this case is that cleavage (pincer deformation) was observed on both hands, feet, lip, palate. This disease 
was first described by Birch – Jensen in 1949 – Birch – Jensen syndrome [1]. The modern name is “typical” or “true cleav-
age of the hand, feet” [2], deformity of the lobster (Lobster clav foot) [3], EEC syndrome (ectrodactyly – ectrodermal 
dysplasia - clefting syndrome) [4].

At the given time, there is no consensus about how atavisms arise and what their place in evolution is. The most 
well-known human atavisms are the presence of a tailed appendage: an under-tail and a true tail.

Other human atavisms are also known: “hairy people”, membranes between fingers, additional pairs of mammary 
glands, a chin fistula that resembles the branchial cleft of mammalian ancestors, cleft lip, second row of teeth, high 
scapula (Sprengel syndrome) [5, 6].

KEY WORDS: atavism; claw; foot; hand; lip.
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