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Первый случай синдрома описан W. R. C. Brach-
mann в 1916 г. Спустя 17 лет C. de Lange пред-

ставила наблюдение за пятью подобными больными, 
и синдром был назван ее именем. В настоящее вре-
мя определена частота синдрома Корнелии де Ланге 
в популяции — примерно 1 на 10 000 [1]. Кли ни чес кая 
картина характеризуется обилием симптомов. Наи-
более частые и заметные при осмотре больного — 
микроцефалия, синофриз, микрогения, «мраморная» 
кожа, гипертрихоз, отставание в росте и задержка 
умственного развития. По тяжести принято выделять 
два типа — с тяжелой и пограничной задержкой раз-
вития [2]. У больных детей выявляют врожденные по-
роки внутренних органов, наиболее часто — аномалии 
строения почек [3].

Ранняя клиническая диагностика синдрома в ряде 
случаев затруднена. Так, в работе [4] приведено на-
блюдение ребенка, которому в возрасте 9 мес был 
поставлен диагноз синдрома Тернера, в последую-
щие месяцы — синдром кошачьего крика (cri du chat) 
и в возрасте 21 мес было констатировано наличие 

классической картины синдрома Корнелии де Лан-
ге. В другой работе [5] подчеркивается, что характер-
ные лицевые симптомы у больных детей развиваются 
позднее, в различные периоды наблюдения.

Исследования выявили ассоциацию синдрома 
Корнелии де Ланге с эндокринными заболевания-
ми — сахарным диабетом и ожирением [6]; с опухо-
лями головного мозга — супраселлярной герминомой 
у 18-летней девушки с полиурией и полидипсией [7]. 
В другом сообщении приводится история болезни де-
вушки 18 лет, диагноз которой был установлен в воз-
расте 1 года. Пациентка, страдавшая несахарным 
диабетом, погибла при ДТП. На аутопсии была обна-
ружена опухоль, исходившая из гипоталамуса и дости-
гавшая зрительного нерва и задней доли гипофиза [8].

Для больных с синдромом Корнелии де Лан-
ге характерны частые инфекционные заболевания, 
которые являются у них значимой причиной болез-
ненности и смертности. При иммунологическом иссле-
довании у 27 из 45 больных был выявлен ряд подтипов 
Т-клеток и отмечена экспрессия активации маркеров 
в Т-клетках. У 12 больных была обнаружена продук-
ция цитокинов в ответ на стимуляцию Т-клеток (отсут-
ствовала у 12 здоровых лиц группы сравнения). Среди 
9 больных с тяжелой формой синдрома был констати-
рован синдром дефицита антител. Все больные имели 
сниженный процент регулирующих Т-клеток и фол-
ликулярных Т-хелперов. У наблюдавшихся 45 боль-
ных хронический отит имел место у 53%, хронические 
респираторные инфекционные заболевания — у 46%, 
пневмония — у 42%, инфекционные синуситы — у 33%, 
кандидоз ротовой полости — у 13%, сепсис и бактери-
альные инфекции кожи — у 6 и 4% соответственно [9].
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При редких болезнях у детей могут выявляться различные пороки развития, в том числе желудочно-кишечного тракта. 
Наблю дали ребенка 9 лет с синдромом Корнелии де Ланге, у которого была выявлена стриктура пищевода с развитием га-
строэзофагеального рефлюкса и эзофагита.
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Children with rare diseases may be found to have various malformations, including those of the gastrointestinal tract. The authors 
followed up a 9-year-old child with Cornelia de Lange syndrome, who was found to have esophageal stricture with the development 
of gastroesophageal reflux and esophagitis.
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Артамонов Р.Г. и соавт. Синдром Корнелии де Ланге и стриктура пищевода у ребенка 9 лет

В доступной литературе не удалось найти сообще-
ний об ассоциации синдрома Корнелии де Ланге 
со стриктурой пищевода. Приводим собственное на-
блюдение.

Мальчик 9 лет поступил 12.08.2015 г. в 12-е гастро-
энтерологическое отделение Морозовской городской 
детской клинической больницы Москвы с жалобами 
на дисфагию, частые эпизоды отрыжки густой сли-
зью бело-молочного цвета. При рождении поставлен 
диагноз синдрома Корнелии де Ланге. Наблюдался 
отоларингологом, кардиологом, гастроэнтерологом. 
Получал прокинетики, ферментные препараты. Дис-
фагия сохранялась.

При осмотре состояние средней тяжести. Затруд-
нен контакт из-за дефицита интеллекта. Отмечаются 
множественные стигмы дизэмбриогенеза: черепно-
лицевой дисморфизм, деформация ушных раковин, 
тонкая верхняя губа, седловидный нос (рис. 1); обра-
щают внимание маленькие кисти рук с гипоплазией 
тенара, гипермобильность суставов. Кожные покро-
вы чистые, тургор не снижен, подкожный жировой 
слой развит ниже среднего, распределен равномерно, 
в легких дыхание проводится во все отделы, хрипов 
нет. Сердечные тоны звучные. Живот мягкий, до-
ступен глубокой пальпации, стул без патологических 
примесей. При динамическом наблюдении в отделе-
нии отмечена частая отрыжка с отхождением густой 
слизи белого цвета. Аппетит сохранен. Питается толь-
ко жидкой протертой пищей.

Проведено обследование.
Ультразвуковое исследование брюшной полости 

от 18.08.2015 г. Печень не увеличена, переднезадний 
размер правой доли 109 мм, левой доли 52 мм, ин-
декс I сегмента до 30%. Паренхима печени средней 
эхогенности, однородная. Край печени острый. Со-
судистый рисунок не изменен. Видимые фрагменты 
внутрипеченочных протоков не дилатированы, стен-
ки их не изменены. Диаметр воротной вены в проек-
ции ворот 10 мм. Желчный пузырь: размер 35 х 16 мм, 
форма обычная, стенки не утолщены, просвет эхо- 

отрицательный. В желудке натощак значительное 
количество содержимого. Диаметр пищеводного от-
верстия диафрагмы 12 мм (норма до 10 мм). Подже-
лудочная железа: 12 х 8 х 13 мм, не увеличена. Конту-
ры четкие, ровные. Паренхима средней эхогенности, 
однородная. Видимые фрагменты вирсунгова прото-
ка не дилатированы.

Селезенка не увеличена, 116 х 50 мм. Контуры чет-
кие, ровные. Паренхима средней эхогенности, одно-
родная. Видимые фрагменты внутрипаренхиматозных 
сосудов и сосудистой ножки селезенки без призна-
ков деформации и дилатации, структура их стенок 
без особенностей.

Кишечник на момент осмотра без особеннос тей. 
Мезентериальные лимфатические узлы множествен-
ные, умеренно увеличенные до 12 мм. Патологиче-
ских объемных включений и свободной жидкости 
в брюшной полости не выявлено. Заключение: эхо-
признаки лимфоаденопатии, увеличение размеров 
пищеводного отверстия диафрагмы. Косвенные при-
знаки гастродуоденита.

Эзофагогастродуоденоскопия (ЭГДС) от 20.08. 
2015 г. Эндоскоп Олимпус Н-180 диаметром 9,2 мм 
введен в пищевод. На 20 см от резцов определяется 
участок с выраженным перифокальным отеком, на-
ложением глыбок густого гноя и фибрина желтого 
цвета, прикрывающий узкий проход в дистальный 
отдел пищевода. Был заменен аппарат на Олимпус 
Q-180 диаметром 7,9 мм, однако пройти выражен-
ное сужение диаметром 4 мм не удалось. Выраженная 
контактная кровоточивость.

Рентгеноконтрастное исследование пищевода 
с барием от 21.08.2015 г. В средней трети пищевода 
на уровне тела VI грудного позвонка участок нерав-
номерного сужения просвета шириной от 2 до 4 мм 
на протяжении около 13 мм с неровными контура-
ми. Выше сужения определяется супрастенотическое 
расширение пищевода максимально до 25 мм, здесь 
содержится слизь и жидкость. Ниже сужения просвет 
пищевода сохранен, стенки эластичные. Кардия зия-
ет, не смыкается. Отмечается заброс контраста из же-
лудка в пищевод. В просвете пищеводного отверстия 
диафрагмы широкие желудочные складки, над диа-
фрагмой непостоянно визуализируется небольшое 
выпячивание максимально размером 5 х 8 мм. Же-
лудок небольших размеров, угол желудка сглажен. 
В желудке содержится жидкость и слизь, перекрыва-
ющая рельеф. Первичная эвакуация в срок. Луковица 
двенадцатиперстной кишки обычной формы. Петля 
двенадцатиперстной кишки развернута кзади, рельеф 
слизистой кишки сохранен, локальных сужений про-
света не определяется (рис. 2). Заключение: стрик-
тура средней трети пищевода, декомпенсированный 
стеноз пищевода. Признаки эзофагита и гастрита. 
Недостаточность кардии. Гастроэзофагеальный реф-
люкс. Признаки наличия скользящей грыжи пище-
водного отверстия диафрагмы.

Рис. 1. Мальчик 9 лет с синдромом Корнелии де Ланге
(объяснения в тексте).
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Анализ крови: Hb 95 г/л; гематокрит 35,0%. 
Остальные показатели в норме. Биохимический ана-
лиз крови: уровень общего белка, билирубина, амно-
трансфераз в норме.

Диагноз: синдром Корнелии де Ланге, стриктура 
пищевода, гастроэзофагеальный рефлюкс, эзофагит. 
Анемия I степени.

Лечение: режим палатный. Диета — стол общий, 
протертый. Применялись квамател, метронидазол, 
ципринол внутривенно капельно и per os.

При выписке рекомендовано:
— прием пищи малыми порциями в жидком 

и пюрированном виде по 90 мл каждые 2,5–3 ч;
— нутридринк по 100 мл 3 раза как дополнение 

к питанию или Педиащур по 100 мл 3 раза;
— исключить из рациона ягоды с мелкими ко-

сточками — клубника, смородина, голубика, малина, 
земляника, ежевика;

— нексиум в саше 10 мг утром в 8 ч и 5 мг вечером 
в 20 ч 10 дней, затем утром в 8 ч еще 10 дней, далее 
2 раза в неделю утром в 8 ч 2 мес.

Консультация хирурга — показано бужирование 
пищевода, наблюдение педиатра и хирурга.

Обсуждение

Срыгивания у детей старше года могут быть вы-
званы разными причинами, среди которых химичес-
кий ожог пищевода, объемные образования грудной 
полости, пептическая стриктура вследствие реф-
люкса и врожденный порок пищевода — стеноз. 
По-видимому, у наблюдавшегося больного по ре-
зультатам исследования можно исключить первые 
две причины. Пептическая стриктура полностью ис-
ключена быть не может, так как при ЭГДС выявлена 
недостаточность кардии и гастроэзофагеальный реф-
люкс. Как известно, гастроэзофагеальный рефлюкс 
приводит к эзофагиту. Следует полагать, что развитие 
пептической стриктуры вряд ли возможно у ребенка, 
которому всего 9 лет. Однако в нашей клинике мы 
наблюдали ребенка 11-месячного возраста, у которо-
го было выявлено инородное тело пищевода (косточ-
ка оливки), что вызвало обструкцию пищевода и его 
супрастенотическое расширение выше места об-
струкции. Нельзя исключить вероятность такого же 
механизма развития стриктуры пищевода и у нашего 
пациента. Факт попадания инородного тела в пище-
вод у ребенка с синдромом Корнелии де Ланге, со-
провождающимся выраженной олигофренией, мог 
оказаться незамеченным. В этом случае возможно 
образование стойкого стеноза пищевода.

С другой стороны, принимая во внимание свой-
ственные синдрому Корнелии де Ланге разнообраз-
ные пороки внутренних органов, можно считать, 
что у обсуждаемого больного имеет место врожден-
ный характер стриктуры пищевода. Пороком разви-
тия, по-видимому, является и грыжа пищеводного от-
верстия диафрагмы.

Заключение

Таким образом, у ребенка с синдромом Корнелии 
де Ланге и стриктурой пищевода развился гастроэзо-
фагеальный рефлюкс и эзофагит как следствие нару-
шения пассажа пищи по пищеводу.
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Рис. 2. Рентгенограмма пищевода и частично желудка с кон-
трастированием.
а – сужение пищевода в нижней трети, супрастенотическое 
его расширение; зияние кардии;
б – скользящая грыжа пищеводного отверстия диафрагмы

а б


