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СИНДРОМ ПЕРШОЇ ЖАБЕРНОЇ ДУГИ У НОВОНАРОДЖЕНОЇ ДИТИНИ  
Українська медична стоматологічна академія, м. Полтава, 
КП "Дитяча міська клінічна лікарня Полтавської міської ради" 
Стаття присвячена діагностиці та особливостям перебігу «Синдрому першої жаберної дуги» у 
новонародженої дитини. Представлено клінічний випадок власного спостереження за новонародже-
ною дівчинкою з даним захворюванням. Особливістю даного захворювання є те, що мати дитини 
знаходилась в групі ризику в зв’язку з палінням, захворюванням під час вагітності (анемією) та на-
явністю медичних абортів в анамнезі. Причини виникнення «Синдрому 1-ї жаберної дуги» вивчені 
недостатньо, але, за сучасними уявленнями, вони криються в мутації гену TCOF1. В етіології за-
хворювання також не виключається роль несприятливого акушерсько-гінекологічного анамнезу і 
захворювань матері, попередніх медичних абортів та тератогенних чинників. Труднощі діагности-
ки обумовлені великою варіабельністю клінічних проявів та перебігу даного захворювання. Заключ-
ний діагноз дитини базується на специфічних для даного захворювання клінічних ознаках: асимет-
рія обличчя, однобічний параліч обличчя (ураження лицьового нерва праворуч), наявність сліпої но-
риці лівої щоки та шкірної підвіски лівої вушної раковини. Зроблений висновок про необхідність роз-
робки профілактичних заходів щодо виникнення даного захворювання: своєчасне проведення ульт-
развукового дослідження у вагітних з групи ризику народження здорової дитини та обов’язкове ди-
намічне спостереження за дитиною з даним захворюванням із метою оцінки фізичного та нервово-
психічного розвитку 
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Вроджені вади голови, обличчя та шиї вияв-
лено на тератологічних дощечках месопотамсь-
ких халдеїв, написаних за 2000 років до н.е. Пе-
реклад древніх клиновидних письмен містить 
майже повний перелік вад обличчя, щелеп, вуха 
і тіла, а також зображення стародавніх кераміч-
них виробів Колумбії, Мексики, які ілюструють 
різні типи геміфаціальної мікросомії органу слу-
ху, в тому числі спадкових (зображений батько з 
дитиною на руках з тією ж патологією) [14]. Після 
тривалої перерви, починаючи з XVII століття 
з'являються окремі роботи з описом змін, типо-
вих для синдрому 1-ї і 2-ї жаберних дуг у дітей 
[11]. Прояви цих захворювань відрізняються ве-
ликою варіабельністю:  

- аномалії розвитку обличчя (асиметрія об-
личчя, гіпоплазія нижньої щелепи);  

- аномалії розвитку вух – преаурикулярні шкі-
рні вирости, сліпі нориці, отвір яких виявляється 
в порожнині зовнішнього слухового проходу, а 
також під щелепою [6, 7, 9, 12, 13]. 

Причини виникнення синдрому 1-ї і 2-ї жабе-
рних дуг вивчені недостатньо, але, за сучасними 
уявленнями, вони криються в мутації гену 
TCOF1. Тип успадкування може бути аутосомно-
рецесивним або аутосомно-домінантний. В етіо-
логії захворювання також не виключається роль 
несприятливого акушерсько-гінекологічного 
анамнезу і захворювань матері, попередніх ме-
дичних абортів та тератогенних чинників [4]. Ві-
домо також, що частина вад, патогенетично тіс-

но пов'язаних з синдромом 1-ї та 2-ї жаберних 
дуг, описуються як самостійні форми, напри-
клад, синдром Франческетті, Робена, Галлерма-
на та ін. Крім цього, існує низка назв, які розгля-
даються як синоніми, наприклад: некротична 
лицьова дисплазія, геміфаціальний мікросомія, 
отомандібулярний дістоз [1, 2, 3, 5].  

В історії опису синдромів 1-ї та 2-ї жаберних 
дуг Pruzansky (цит. За J. Converse [10]) вперше 
запропонував класифікувати синдроми 1-ї та 2-ї 
жаберних дуг в залежності від ступеня недороз-
винення кісткових і м'яких тканин як мінімальне, 
помірне і різке недорозвинення нижньої щелепи, 
гілки та суглобової головки з мікротією. Г.В. Кру-
чинським і співавторами була запропонована 
класифікація з урахуванням різноманітного на-
бору ознак, що зустрічаються при синдромах 1-ї 
та 2-ї жаберної дуги [3].  

Аномалії 1-ї жаберної дуги часто проявля-
ються норицями, отвір яких виявляється в поро-
жнині зовнішнього слухового проходу, а також 
під щелепою. У пацієнтів з вадами 1-ї жаберної 
дуги може спостерігатися однобічний параліч 
обличчя (ураження лицьового нерва), нерідко 
можуть сполучатися з геміфаціальною мікросо-
мією. Слід зазначити, що при важкому і серед-
ньої тяжкості перебігу цих захворювань завжди 
спостерігається виражена асиметрія обличчя. 
Вона обумовлена не тільки недорозвиненням, 
навіть дефектом кісткових структур ураженого 
боку, але також неминучою в процесі росту де-
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формацією здорової половини обличчя, так зва-
ною вторинною деформацією. 

Поширеність синдрому різноманітна та зале-
жить від клінічних проявів. Так, мікротія (відсут-
ність вушної раковини) зустрічається у 1 з 6000 
новонароджених європейської раси. Правобічна 
мікротія зустрічається вдвічі частіше ніж лівобіч-
на, а двостороння мікротія виявляється у 10% 
клінічних випадків. Співвідношення між пацієн-
тами чоловічої та жіночої статі з цією патологією 
визначається як 2:1 або 3:1. 

Діагностика базується на фізикальному об-
стеженні, включаючи ретельне отологічне об-
стеження та комп’ютерну томографію. Ларинго-
скопія може виявити синусовий тракт у грушопо-
дібній пазусі. Пацієнтам із підозрою на пірифор-
мні синусові свищі рекомендовано проведення 
рентгендослідження стравоходу з барієм [8]. 

Профілактика синдрому першої жаберної ду-
ги полягає в медико-генетичному консультуванні 
сім’ї, пренатальній ультразвуковій діагностиці. 
Генетичне тестування може бути запропоновано 
для підтвердження діагнозу.  

Описання клінічного випадку  
та його обговорення 

Стаття присвячена діагностиці та особливос-
тям перебігу «Синдрому першої жаберної дуги» 
у новонародженої дитини. Представлено клініч-
ний випадок власного спостереження за ново-
народженою дівчинкою з даним захворюванням.  

Дівчинка М. на 6-у добу життя була переве-
дена з відділення інтенсивної терапії новонаро-

джених міського клінічного пологового будинку в 
тяжкому стані до відділення раннього дитинства 
з неонатальними ліжками дитячої міської клініч-
ної лікарні м. Полтава із діагнозом: гіпоксично-
ішемічне ураження ЦНС, гострий період, синд-
ром м’язової дистонії. Внутрішньоутробне інфі-
кування. Вроджена вада серця: дефект міжшлу-
ночкової перегородки, СН 0 ст.  

З анамнезу життя відомо, що дитина народи-
лася від IV вагітності, ІІ пологів (два медичних 
аборти), у матері 27 років. Мати дитини має шкі-
дливу звичку – паління. Вагітність перебігала на 
фоні анемії легкого ступеня. На УЗД передчасне 
дозрівання плаценти. Пологи природнім шля-
хом, передчасні, в гестаційному терміні 36 тиж-
нів. Води світлі, безводний період 18 годин. 
Плацента з петрифікатами. Маса при народжен-
ні 2300 г, зріст 47 см. Оцінка за шкалою Апгар на 
1/5 хв. – 7/8 балів. Оцінка за шкалою Downes – 4 
бали. Група крові дитини – В (ІІІ), Rh позитивний. 
Генеалогічний і алергічний анамнези не обтяже-
ні. 

При поступленні у відділення загальний стан 
дитини середньої тяжкості. Тяжкість стану обу-
мовлена м’язовою гіпотонією, гіпорефлексією, 
млявим смоктанням, термолабільністю, пору-
шенням мікроциркуляції. Вага 2374 г.  

Під час огляду дитини виявлена асиметрія 
обличчя, опущення кута рота ліворуч. Шкірна 
підвіска лівої вушної раковини, сліпа нориця лі-
вої щоки (рис. 1, 2). 

 

  
Рисунок 1 Рисунок 2 

Дівчинка була оглянута спеціалістами:  
- генетиком (фенотипово – синдром першої 

жаберної дуги);  

- неврологом (гіпоксично-ішемічне ураження 
ЦНС, ВШК ІІ ст. зліва, гострий період, синдром 
м’язової гіпотонії, псевдобульбарний синдром); 
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- окулістом (очне дно не змінене); 
- кардіологом (легенева гіпертензія новона-

родженого. ВОВ); 
- щелепно-лицевим хірургом (недорозвинен-

ня нижньої щелепи з лівого боку та суглобового 
відростку); 

- хірургом (шкіряна підвіска лівої вушної ра-
ковини); 

- ЛОР (патології не виявлено). 
У відділенні проведені загальноклінічні, біохі-

мічні та інструментальні методи дослідження. 
Загальний аналіз крові: гемоглобін – 184 г/л, 

еритроцити – 5,6 х 1012/л, лейкоцити – 9,9 х 109/л, 
ШОЕ 2 мм/год, паличкоядерні нейтрофіли – 1%, 
сегментоядерні – 51%, еозинофіли – 10%, лімфо-
цити – 30%, моноцити – 7%, мієлоцити – 1%. 

Загальний аналіз сечі: питома вага – 1004, 
реакція кисла, білок – 0,033 г/л. 

Білірубін загальний 39,4 мкмол/л, прямий – 
12,8 мкмоль/л, непрямий – 26,6 мкмоль/л. 

Результати інструментальних методів обсте-
ження: 

ЕКГ: ритм синусовий, ЧСС 167-171-182 за хв, 
помірна тахікардія. Електрична вісь серця різко 
відхилена праворуч. Ознаки гіпертрофії правого 
шлуночка з його систематичним перенаванта-
женням.  

Нейросонографія: ВШК ІІ ступеню зліва. Пе-
ривентрикулярний набряк. 

ЕхоКГ: ВОВ 2 мм, міжшлуночкова перегород-
ка ехогенно ціла. 

УЗД органів черевної порожнини: структурних 
змін не виявлено. 

Рентгенографія: рентгенограма шийного від-
ділу хребта в 2-х проекціях: не виключається 
недорозвинення дужок С6-С7 хребців, конгруен-
ція С2-С3 хребців. 

Отримувала лікування: інфузійна терапія, 
амікацин, нейроксон, пробіланс. 

Базуючись критеріями встановлення діагнозу 
у новонародженої дівчинки на оцінці зовнішніх 
ознак, клінічних симптомів та результатів дослі-
джень (рентгенографія, ехокардіографія) був по-
ставлений клінічний діагноз: множинні вроджені 
вади розвитку. Синдром першої жаберної дуги. 
Відкрите овальне вікно. Гіпоксично-ішемічне 
ураження ЦНС, внутрішньошлуночкові кровови-
ливи ІІ ст. зліва, гострий період, синдром 
м’язової гіпотонії, псевдобульбарний синдром, 
парез лицьового нерва праворуч. Передчасно 
народжена дитина з малою вагою при наро-
дженні.  

Клінічний випадок свідчить про необхідність 
комплексного обстеження пацієнта з даним за-
хворюванням в неонатальному періоді для 
своєчасного проведення відповідних лікувально-
реабілітаційних заходів і покращення якості жит-
тя дитини. 

Прогноз по даному захворюванню сприятли-
вий. У разі необхідності проводять слухопроте-
зування для профілактики відставання дитини в 
мовному і загальному розвитку. 

Рекомендації 
Особливістю даного захворювання є те, що 

мати дитини знаходилася в групі ризику по на-
родженню здорової дитини в зв’язку з палінням, 
наявністю анемії під час вагітності і проведен-
ням медичних абортів в анамнезі. Тому з метою 
попередження народження дитини з даною па-
тологією є доцільним проведення профілактич-
них заходів: 

- медико-генетичне консультування, під час 
якого визначається ступінь ризику народження 
дитини з даним захворюванням та даються від-
повідні рекомендації щодо народження дітей в 
сім’ях або серед родичів, де є випадки захворю-
вання;  

- ультразвукова пренатальна діагностика до-
зволяє встановити наявність вродженої вади у 
плода на ранніх етапах його розвитку, що допо-
могає прийняти своєчасне рішення про перери-
вання вагітності або морально підготуватися до 
народження хворої дитини; 

- після народження дітям з даним захворю-
ванням до 6 місяців для попередження затримки 
психомоторного розвитку проводиться оцінка 
слуху. 

Перспективи подальшого дослідження, 
розроблення профілактичних заходів  
по виникненню цього захворювання 

1. Необхідним являється своєчасне прове-
дення УЗД у вагітних з групи ризику. Важливою 
частиною УЗД плода на 18-20 тижнях вагітності 
є оцінка лицевих структур, яка дозволяє виявити 
недорозвинення нижньої щелепи, розщеплення 
губи або піднебіння, відсутність чи недорозвине-
ність ока або вушної раковини; 

2. обов’язковим є представлення динамічного 
спостереження за дитиною з даним захворю-
ванням з метою оцінки фізичного та нервово-
психічного розвитку.  
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