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Синдром Жена (асфиктичес-
кая дистрофия грудной клетки,
общая костная дистрофия, по-
лихондродистрофия) относится
к редко встречающимся генети-
ческим патологиям [1]. Впервые
был описан французским вра-
чом-педиатром М. Женом в 1955 г.
[1, 2]. Всего по состоянию на
2001 г. в литературе имеется опи-
сание не более 84 случаев разви-
тия синдрома Жена [3]. Частота
встречаемости данной патоло-
гии – 1 случай на 100 000 –
130 000 новорожденных детей.

Синдром Жена наследуется
по аутосомно-рецессивному типу
приблизительно у 1/4 от числа
потомства. Одни специалисты
считают, что причиной его воз-
никновения является ген, кото-
рый обусловливает дисплазию
скелета, особенно скелета груд-
ной клетки [4]. Другие специали-
сты полагают, что существует два

типа генов, под влиянием кото-
рых проявляются различные по
тяжести клинические формы:
легкие – с аномалиями, совмес-
тимыми с жизнью, и очень тяже-
лые (синдром Жена) – с анома-
лиями, как правило, не совмести-
мыми с жизнью [5, 6]. Однако
достоверных доказательств обо-
их предположений, как и полного
объяснения этиопатогенеза дан-
ного синдрома, не существует.

Клинический случай

В нашу клинику поступил ре-
бенок женского пола от четвер-
той беременности, четвертых
преждевременных родов, вес
плода 1680 г. Мать цыганской на-
циональности на учете в женской
консультации не состояла. 

При рождении состояние ре-
бенка было крайне тяжелым, что
обусловлено неэффективностью
самостоятельного дыхания. Кли-

нически были выражены призна-
ки дыхательной недостаточнос-
ти: стонущее дыхание с затруд-
ненным вдохом и выдохом, тахи-
пноэ до 60 в 1 мин, выраженный
акроцианоз, раздувание крыльев
носа, ретракция грудины, при
аускультации дыхание ослаблен-
ное, с крепитирующими рассеян-
ными  хрипами с обеих сторон.
Обращала на себя внимание уз-
коцилиндрическая форма груд-
ной клетки, с горизонтально рас-
положенными, малоподвижны-
ми ребрами. У ребенка были
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Представлено клиническое наблюдение ребенка с синдро-
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рождения. Кроме того, у ребенка диагностированы множест-
венные врожденные пороки развития: аномалия Денди–Уоке-
ра, гексадактилия левой кисти, расщелина мягкого неба, коло-
бомы сосудистых оболочек обоих глаз, дефект межпредсерд-
ной перегородки, также имели место интерстициальный
нефрит и гепатит.

The paper reports a clinical case of Jeune syndrome in a baby,
in whom the diagnosis was established immediately after his birth.
He was also diagnosed as having multiple congenital mal-
formations, such as Dandy–Walker anomaly, hexadactyly of
the left hand, cleft palate, choroidal colobomas in both eyes,
and atrial septal defect and he also had interstitial nephritis
and hepatitis.
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диагностированы множествен-
ные врожденные пороки разви-
тия, а именно аномалия Ден-
ди–Уокера, гексадактилия левой
кисти, расщелина мягкого неба,
колобомы сосудистых оболочек
обоих глаз, дефект межпредсерд-
ной перегородки, также имели
место интерстициальный нефрит
и гепатит.

На обзорной рентгенограмме
органов грудной полости в пря-
мой проекции, выполненной ре-
бенку в возрасте 10 сут, грудная
клетка узкая, имеет  цилиндри-
ческую форму, ребра короткие,
широкие, горизонтально распо-
ложены, ключицы широкие, име-
ют вид «велосипедного руля»
(рис. 1). Объем легочных полей
уменьшен, легочный рисунок
четко не дифференцируется. Ку-
пола диафрагмы уплощены, рас-
полагаются горизонтально. На
рентгенограмме длинных труб-
чатых костей верхних и нижних
конечностей плечевые и бедрен-
ные кости, кости предплечий
и голеней укорочены и расшире-
ны по типу ризомелии, метафи-
зарные отделы веерообразно де-

формированы (рис. 2). На рент-
генограмме костей таза крылья
подвздошных костей развернуты
кнаружи (рис. 3). 

Сразу после рождения ребе-
нок был интубирован для прове-
дения искусственной вентиля-
ции легких, на которой находил-
ся в течение всего периода
пребывания на стационарном
лечении до летального исхода.

Неоднократные попытки пере-
вода ребенка на самостоятельное
дыхание были безуспешными 
из-за тяжелой дыхательной недо-
статочности.

На обзорной рентгенограмме
органов грудной полости в пря-
мой проекции, выполненной че-
рез 6 нед пребывания в стациона-
ре, несмотря на фактическое уве-
личение массы ребенка на 697 г,

Рис. 1. Обзорная рентгенограмма органов грудной клетки
(возраст ребенка 10 дней).

Рис. 2. Рентгенограмма правой верхней конеч-
ности.

Рис. 3. Рентгенограмма костей таза и бедренных костей.
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форма и размеры грудной клетки
остались такими же, как и
в 10-дневном возрасте. Появи-
лось пролабирование легочной
ткани в межреберные промежут-
ки и диафрагму (рис. 4).

Обсуждение

Многие скелетные дисплазии
сопровождаются различными
аномалиями ребер, что приводит
к уменьшению размеров грудной
клетки, изменению ее формы и,
следовательно, к дыхательным
нарушениям различной степени
выраженности. Изменения груд-
ной клетки встречаются при та-
натоформной дисплазии, ахонд-
рогенезе, несовершенном остео-
генезе, кампомелической диспла-
зии, гипофосфатазии, синдроме

Эллиса–ван-Кревельда, спонди-
лоторакальной дисплазии (синд-
роме Ярхо–Левина) и некоторых
других заболеваниях. Однако
лишь при синдроме Жена в кли-
нической картине превалируют
признаки тяжелой прогрессиру-
ющей дыхательной недостаточ-
ности, практически во всех слу-
чаях приводящей к летальному
исходу.

При сопоставлении клиниче-
ского и патологоанатомического
диагнозов расхождений не выяв-
лено.

Заключение

Синдром Жена, являясь ано-
малией генетического происхож-
дения, остается вне современных
возможностей лечения.
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Рис. 4. Обзорная рентгенограмма органов грудной клетки через 6 нед пребы-
вания в стационаре.


