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Синдром Вильямса – генетический синдром, 
включающий умственную отсталость, эндокрин-

ные нарушения (гиперкальциемия, гипотиреоз), над-
клапанный аортальный стеноз, стеноз перифериче-
ских легочных артерий и характерное лицо – «лицо 
эльфа». J. Williams в 1961 г. и A. Beuren в 1962 г. опи-
сали синдром независимо друг от друга [1, 2]. Ча-
стота встречаемости синдрома Вильямса составля-
ет 1:10 000 новорожденных. Синдром чаще бывает 
спорадическим. Семейные формы имеют аутосом-
но-доминантное наследование. Причиной синдрома 
Вильямса является делеция на хромосоме 7q11.23, де-
летированный участок содержит около 28 генов. Сре-
ди них известны функции следующих генов, мутации 
которых связаны с синдромом Вильямса: ELN – па-
тология сердечно-сосудистой системы; LIMK1 – на-

рушение визуально-пространственных познаватель-
ных способностей; GTF2I – снижение интеллекта; 
STX1A – высвобождение нейротрансмиттера и секре-
ция инсулина; BAZ1B – белок BAZ1B, связывающий 
рецептор витамина D; CLIP2 – нарушение функции 
мозжечка; GTF2IRD1 – краниофациальные особен-
ности; NCF1 – уменьшение риска гипертонии [3]. 

Эластиновая артериопатия присутствует у 75–
80% пациентов с синдромом Вильямса и может 
поражать любую артерию. В литературе описаны 
наиболее частые варианты эластиновой артериопа-
тии: надклапанный стеноз аорты, стенозы других 
сегментов аорты, периферические стенозы легоч-
ной артерии, стеноз коронарных, сонных, мозговых, 
почечных артерий. Надклапанный стеноз аорты яв-
ляется наиболее клинически значимым и наиболее 
распространенным врожденным пороком развития 
у детей с синдромом Вильямса, встречается в 75% 
случаев [4, 5]. При естественном течении порока 
обструкция выходного тракта левого желудочка про-
грессирует с возрастом, обычно до 20 лет. При син-
дроме Вильямса частота внезапной смерти в 25–100 
раз превышает популяционную, составляет 1:1000 
пациентов; среди возможных причин отмечают сте-
ноз коронарных артерий, ишемию миокарда и жиз-
неугрожаемые аритмии [6]. 
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Представлен клинический случай синдрома Вильямса с полиорганной патологией, сочетающей отставание в умственном 
развитии, врожденный порок сердца (надклапанный стеноз аорты), артериальную гипертензию, гиперкальциемию, гипер-
кальциурию, осложненные нефрокальцинозом, поражение желудочно-кишечного тракта, лицевые и глазные аномалии, 
грыжи передней брюшной стенки, кифосколиоз. Микросателлитный анализ локусов критического района хромосомы 7 об-
наружил делецию исследуемых локусов (D7S1870, D7S613, D7S2476, D7SEln), что дало основание подтвердить диагноз 
синдрома Вильямса. 
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The article describes the clinical case of Williams syndrome with the combined pathology of many systems and organs: mental retar-
dation, congenital heart disease (supravalvular aortic stenosis), arterial hypertension, hypercalcemia, hypercalciuria complicated by 
nephrocalcinosis, gastrointestinal tract injury, facial and eye anomalies, hernia of anterior abdominal wall, kyphoscoliosis. Micro-
satellite analysis of the loci of the critical region of chromosome 7 revealed a deletion of the investigated loci (D7S1870, D7S613, 
D7S2476, D7SEln), which led to the diagnosis of Williams syndrome.
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Артериальная гипертензия при синдроме Вильям-
са встречается с частотой 40–50%, может присут-
ствовать в любом возрасте. Развитие артериальной 
гипертензии связывают с эластиновой артериопати-
ей, в некоторых случаях она обусловлена стенозом 
почечной артерии. Пациенты с синдромом Вильям-
са нуждаются в тщательном контроле артериального 
давления. Из-за потенциальной возможности дис-
тального стеноза сосудов измерение артериального 
давления должно проводиться на всех четырех конеч-
ностях [7]. Нейрососудистые аномалии при синдроме 
Вильямса могут приводить к инсульту, стеноз бры-
жеечных артерий способствует развитию синдрома 
абдоминальной боли [8].

Характерные лицевые особенности при синдроме 
Вильямса описаны как «лицо эльфа» и включают 
битемпоральную периорбитальную избыточность, 
маленький вздернутый нос с открытыми вперед ноз-
дрями, широкую верхнюю челюсть, полные щеки, 
полные губы, широкий рот, маленькую нижнюю че-
люсть, оттопыренные уши. Типичные лицевые осо-
бенности обычно распознаются приблизительно 
в возрасте 3–4 мес и становятся явными в грудном 
возрасте и раннем детстве. Часто встречаются голу-
бые радужки со своеобразным звездчатым рисунком, 
косоглазие (у 50% пациентов). Характерны денталь-
ные аномалии: частичная адонтия – у 40% паци-
ентов, кроме того, наблюдается гипоплазия эмали 
и неправильный прикус. У большинства детей с син-
дромом Вильямса хриплый или низкий голос. 

К скелетно-мышечным аномалиям при данном 
синдроме относят диффузную мышечную гипотонию 
и гипермобильность суставов у детей раннего воз-
раста, формирование кифосколиоза, гиперлордоза, 
ограничение подвижности суставов в подростковом 
возрасте. Из-за дисплазии соединительной ткани ча-
сто наблюдаются паховые и пупочные грыжи, дивер-
тикулы кишечника, мочевого пузыря, пролапс пря-
мой кишки, дряблость и слабость кожи [9, 10].

Многие дети с синдромом Вильямса рождаются 
с низкой массой тела. Физическое развитие характе-
ризуется плохим приростом длины и массы тела в пер-
вые 4 года (у 70% детей), в дальнейшем скорость ли-
нейного роста составляет 75% от нормы, отмечается 
короткий пубертатный рывок роста. Плохая прибавка 
массы часто обусловлена трудностями с кормлени-
ем из-за дисфагии, гастроэзофагеального рефлюкса, 
абдоминального болевого синдрома, связанного с хро-
ническим запором и/или идиопатической гипер-
кальциемией. В раннем возрасте дети с синдромом 
Вильямса отстают в психомоторном развитии, из-за 
выраженной мышечной гипотонии начинают само-
стоятельно ходить обычно к двум годам [9, 11]. 

Умственное развитие и психологические особен-
ности имеют свойственные синдрому Вильямса ха-
рактеристики. Дети общительные, гиперактивные 
и невнимательные. Типична от легкой до умерен-

ной задержка умственного развития, которая может 
прогрессировать с возрастом. Речь и музыкальные 
навыки могут быть непропорционально развитыми 
по сравнению с показателями интеллекта. Повышен-
ная чувствительность к звуку отмечена у 90%, про-
грессирующая сенсоневральная потеря слуха – у 63% 
пациентов с синдромом Вильямса [12–14].

Эндокринные нарушения при синдроме Ви-
льямса включают идиопатическую гиперкальцие-
мию, гиперкальциурию, гипотиреоз, раннее половое 
созревание, у взрослых возможно развитие сахарного 
диабета. Гиперкальциемия обнаруживается примерно 
у 15–50% больных, гиперкальциурия – у 30%. Гипер-
кальциемия чаще наблюдается в раннем возрасте, 
но может сохраняться и у взрослых. Предполагается, 
что ее причиной у детей с синдромом Вильямса яв-
ляется усиленное всасывание кальция в кишечнике. 
Гиперкальциемия способствовует раздражительно-
сти, рвоте, запорам и мышечным судорогам. Гипер-
кальциурия может осложняться нефрокальцинозом 
и нефролитиазом, в тяжелых случаях с нарушением 
функции почек [15, 16].

Абдоминальный болевой синдром нередко от-
мечается у детей с синдромом Вильямса. Среди воз-
можных причин его появления – рефлюкс-эзофагит, 
грыжа пищеводного отверстия диафрагмы, язвенная 
болезнь желудка и двенадцатиперстной кишки, ише-
мическая болезнь кишечника, хронический запор, 
дивертикулит. Распространенность дивертикулита 
увеличивается у подростков и взрослых [18].

Для установления диагноза синдрома Вильям-
са необходимо провести молекулярно-генетическое 
тестирование: поиск делеции в регионе 7q11.23 ме-
тодом флуоресцентной гибридизации in situ (FISH 
исследование). Так как синдром Вильямса обычно 
встречается спорадически, тестирование родителей 
при отсутствии у них клинических признаков данно-
го синдрома не является оправданным. Риск для сиб-
сов пробанда зависит от статуса родителей: если один 
из родителей – носитель делеции, риск составля-
ет 50%, если родители клинически здоровы, риск 
для сибсов пробанда низкий. Риск для потомства 
пробанда 50%. 

Лечебные мероприятия при синдроме Вильямса 
направлены на проведение консервативной и (при не-
обходимости) хирургической коррекции основных 
клинических проявлений. При тяжелых пороках раз-
вития сердца и сосудов применяются различные ме-
тоды ангиопластики. В литературе описаны удовлет-
ворительные результаты баллонной спиралевидной 
ангиопластики периферических стенозов легочной 
артерии, положительные результаты аортопластики 
надклапанного стеноза аорты [19]. Консервативные 
лечебные мероприятия с использованием гипотен-
зивных препаратов проводятся с целью купирования 
артериальной гипертензии. Лечение гиперкальциемии 
включает диету с ограничением кальция, увеличение 
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питьевого режима на 50% больше возрастных потреб-
ностей, препараты магния, в тяжелых случаях – перо-
ральные кортикостероиды, бисфосфонаты внутривен-
но (памидронат). Лечение синдрома абдоминальной 
боли проводится в зависимости от причин его раз-
вития: хронический запор, дивертикулит, рефлюкс- 
эзофагит и др. Пациентам с синдромом Вильямса ре-
комендуется своевременная коррекция косоглазия 
и нарушений зрения, ортопедической и ортодонти-
ческой патологии. Важное значение также имеет ис-
пользование специальных образовательных программ 
раннего вмешательства, психологической и психиа-
трической оценки, направленных на коррекцию нару-
шений умственного развития и поведения, профессио- 
нальное ориентирование [19–21]. 

Представляем собственное наблюдение пациен-
та 11 лет с синдромом Вильямса. Мальчик от первой 
беременности (возраст матери 25 лет, возраст отца  
31 год), протекавшей с угрозой прерывания, хрониче-
ской внутриутробной гипоксией плода, многоводи-
ем, токсикозом, от первых родов путем кесарева се-
чения на сроке 40 нед. Масса при рождении – 2980 г, 
длина – 55 см, оценка по шкале Апгар – 9 баллов. 
При обследовании хирургом в возрасте 2 мес была вы-
явлена правосторонняя кривошея, пупочная грыжа. 
На протяжении первого года жизни отмечались ча-
стые срыгивания, плохая ежемесячная прибавка 
в массе, к 12 мес жизни имелся дефицит массы тела 
II степень (масса тела – 7,5 кг, длина – 76 см), за-
держка прорезывания зубов (к 12 мес жизни – 3 зуба). 
Отставал в нервно-психическом развитии: в возрасте 
12 мес ребенок начал сидеть с поддержкой, самостоя-
тельно сидеть и стоять – в 1 год 9 мес, ходить и гово-
рить отдельные слова – в 2 года. Наблюдался у невро-
патолога с диагнозом: задержка нервно-психического 
развития, диффузная мышечная гипотония.

В возрасте 10 мес у ребенка впервые при прове-
дении эхокардиографии, был диагностирован над-
клапанный стеноз аорты умеренной выраженности 
(сужение аорты до 8 мм, с градиентом давления 
40 мм рт. ст.). По данным ЭКГ выявлено нарушение 
процессов реполяризации миокарда, внутрижелу-
дочковой проводимости. В возрасте 1 года мальчику 
проведено комплексное обследование в отделении 
сердечно-сосудистой хирургии Детской республи-
канской клинической больницы. При объективном 
осмотре отмечено наличие характерных черт лица: 
битемпоральная периорбитальная избыточность, 
маленький вздернутый нос с открытыми вперед ноз-
дрями, полные щеки, пухлые губы, широкий рот, 
маленькая нижняя челюсть, оттопыренные уши, 
сходящееся содружественное косоглазие. По резуль-
татам катетеризации правых и левых отделов сердца 
и легочной артерии, ангиокардиопульмонографии 
установлен умеренный стеноз аорты, недостаточ-
ность клапана легочной артерии. Стенозы почеч-
ных артерий не обнаружены. При ультразвуковом 

исследовании почек диагностирован медуллярный 
нефрокальциноз II степени (см. рисунок). В биохи-
мическом анализе крови выявлена гиперкальцие- 
мия – 3,5 ммоль/л. По поводу частых срыгиваний 
пациенту проведена эзофагогастродуоденоскопия, 
выявившая патологию кардиального отдела желуд-
ка и пищевода: халазия кардии, рефлюкс-эзофагит 
I степени; дуоденогастральный рефлюкс. Учиты-
вая сочетанную патологию, ребенок был направлен 
на консультацию к генетику. Проведен микросател-
литный анализ локусов критического района хромо-
сомы 7, определена делеция исследуемых локусов 
(D7S1870, D7S613, D7S2476, D7SEln), что дало ос-
нование установить диагноз: синдром Вильямса. 

В раннем возрасте у ребенка наблюдались реци-
дивы пиелонефрита на фоне медуллярного нефро-
кальциноза, по поводу чего мальчик неоднократно 
госпитализировался в детские стационары г. Казани 
с целью исследования функционального состояния 
почек и проведения антибактериальной терапии. 

Рисунок. Нефрокальциноз у ребенка с синдромом Вильямса 
(данные представлены Г.М. Самойловой). Nephrocalcinosis 
in a child with Williams syndrome (the data of G.M. Samoylova).
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При обследовании в первые 2 года жизни ребенка 
гиперкальциемия достигала 3,8 ммоль/л, гиперкаль-
циурия – от 2,41 до 6,67 мг/кг в сутки, клиренс каль-
ция – от 0,56 до 1,8 мл/мин. Мальчик получал дие-
ту с ограничением кальция, повышенный питьевой 
режим, препараты магния курсами. К 3 годам жизни 
отмечена нормализация показателей кальция кро-
ви – 2,3 ммоль/л, кальция мочи – 0,47 мг/кг, клиренс 
кальция – 0,12 мл/мин. Исследование функциональ-
ного состояния почек в динамике показало стойкое 
нарушение концентрационной функции почек с ран-
него возраста до настоящего времени. 

С 4 лет у ребенка выявлялось повышение ар-
териального давления до 122/89 мм рт. ст., к 7 го-
дам поставлен диагноз артериальной гипертензии 
II стадии, назначена медикаментозная терапия эна-
лаприлом в дозе 2,5 мг/сут, препараты калия и маг-
ния. При проведении суточного мониторирования 
артериального давления в возрасте 11 лет обнару-
жена артериальная гипертензия в дневное время 
(систолическое артериальное давление – 85%, диа-
столическое артериальное давление – 27%) и систо-
лическая гипертензия в ночное время (систоли-
ческое артериальное давление – 89%), среднее 
артериальное давление 141/77 мм рт. ст. Дуплексное 
сканирование сосудов почек в возрасте 11 лет не вы-
явило у пациента стеноза почечных артерий. Про-
ведена коррекция дозы гипотензивных препаратов. 
К 11 годам у мальчика по данным эхокардиографии 
сохранялись изменения в виде умеренно выражен-
ного надклапанного стеноза аорты, обнаружена 
недостаточность аортального клапана I степени, 
дилатация и незначительная гипертрофия левого 
желудочка, пролапс митрального клапана I степени 
с регургитацией. Клинически признаков нарастания 
сердечной недостаточности не отмечено.

В возрасте 7 лет мальчик перенес оператив-
ное лечение по поводу паховой грыжи справа, 
в 11 лет – проведено грыжесечение пахово-мошо-
ночной грыжи слева. С 7 лет наблюдается у ортопеда 
с диагнозом S-образный кифосколиоз II–III степе-
ни, двустороннее плоскостопие II степени. Имеется 
отставание в физическом развитии, к 11 годам рост 
148 см, масса – 34 кг, что соответствует дефициту 
массы тела II степени. Ультразвуковая остеоденсито-

метрия выявила умеренное снижение минеральной 
плотности в области лучевой кости (Z-индекс -1,8) 
и большеберцовой кости (Z-индекс -1,1), переломов 
костей в анамнезе не было. Снижение минерализа-
ции костной ткани возможно обусловлено ограни-
чением кальция в диете и витамина D из-за гипер-
кальциемии и гиперкальциурии, а также дисплазией 
соединительной ткани, свойственной детям с син-
дромом Вильямса. Мальчику проводится регуляр-
ное лечение у офтальмолога по поводу сходящегося 
содружественного косоглазия, ОS гиперметропии 
слабой степени, OD сложного гиперметропического 
астигматизма слабой степени. 

В возрасте 10 лет в результате обследования 
для выяснения причины появления интенсивных бо-
лей в животе у ребенка была диагностирована язвен-
ная болезнь луковицы двенадцатиперстной кишки, 
в стадии I, неосложненная форма; при очередном об-
следовании в возрасте 11 лет при эзофагогастродуоде-
носкопии обнаружен рефлюкс-эзофагит А степени, 
по поводу чего получает соответствующую терапию, 
назначенную гастроэнтерологом.

У мальчика имеется умеренная задержка умствен-
ного развития, психологические особенности, свой-
ственные синдрому Вильямса: гиперактивность, не-
внимательность. При исследовании гормонального 
профиля на гипотиреоз патологии не выявлено.

Таким образом, данный клинический случай де-
монстрирует сочетанную патологию со стороны 
многих систем и органов у ребенка с синдромом Ви-
льямса: надклапанный стеноз аорты, артериальную 
гипертензию, гиперкальциемию, гиперкальциурия, 
осложненные нефрокальцинозом, поражение желу-
дочно-кишечного тракта (рефлюкс-эзофагит, язвен-
ная болезнь двенадцатиперстной кишки), отставание 
в умственном развитии, кифосколиоз, грыжи перед-
ней брюшной стенки, глазные аномалии и лицевой 
дизморфизм. Для оказания комплексной медико-со-
циальной помощи и обеспечения наиболее полной 
реабилитации пациентов с такой патологией необ-
ходима скоординированная работа многих специ-
алистов: педиатра, генетика, кардиолога, хирурга, 
ортопеда, ортодонта, эндокринолога, офтальмолога, 
невропатолога, психолога, логопеда на протяжении 
всего времени диспансерного наблюдения.
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