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На основе литературных данных раскрывается определение понятия акроцефалосиндактилии, приводятся данные о частоте указанного порока, 
этиопатогенезе, наиболее употребительные классификации. Рассматриваются методы оперативного лечения имеющихся деформаций кистей и 
стоп, используемые для этой цели технологии.
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The definition of acrocephalosyndactyly conception evaluated on the basis of literature data, the data of the mentioned abnormality incidence, its 
etiopathogenesis presented, as well as the most common classifications. The techniques of surgical treatment of the hand and feet developed deformities 
considered, and also the used technologies for their treatment.
Keywords: acrocephalosyndactyly, the abnormality incidence, classification, techniques of treatment.

ВВЕДЕНИЕ

По данным ВОЗ (1967), из каждых 10 000 новорож-
денных у 13-18 детей выявляются дефекты опорно-
двигательного аппарата [6], удельный вес указанных 
вариантов врожденных пороков довольно высок среди 
патологии других систем человеческого организма. В 
последнее время в России, как и во всём мире, отме-
чается рост числа детей с врождёнными аномалиями 
развития, как наследственными, так и ненаследствен-
ными [5, 9]. Причем комбинированные дефекты, к 
которым относится и акроцефалосиндактилия, часто 
приводят к инвалидности, поэтому вопросы лечения и 
реабилитации данного контингента больных имеют не 
только медицинское, но и социальное значение.

Определение понятия акроцефалосиндактилии
Впервые клиническая характеристика порока была 

дана Wheaton в 1894 г., E. Apert в 1906 году определил 
данную патологию как врожденный синдром [15, 46].

Под акроцефалосиндактилией на сегодняшний день 
понимают группу редких наследственных синдромов, 
основными признаками которых являются акроцефалия, 
черепно-лицевые аномалии и синдактилия кистей и стоп.

Среди врожденных черепно-лицевых деформаций 
около 30 % приходится на краниостенозы. Акроцефа-
лия («башенный череп») – следствие раннего синостоза 
(краниосиностоза или краниостеноза) многих швов че-
репа (рис. 1) – коронарных, чешуйчатых и других [10].

Рис. 1. Внешний вид ребенка с акроцефалией
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В литературе часто можно встретить различную, а 
иногда и противоречивую информацию об изменениях 
костей черепа при акроцефалосиндактилии.

D. Leibek и C. Olbrich [30] описывали патологию 
как преждевременный синостоз венечного шва (акро-
цефалия, высокий шпилевидный череп), стреловидно-
го шва (скафоцефалия) или других швов.

В противоположность предыдущим авторам, 
Х.А. Калмакаров, Н.А. Рабухина, В.М. Безруков [3] 
указывали на стенозирование всех черепных швов, за 
исключением венечных, что, по их мнению, приводит 
к преимущественному росту черепа в высоту, череп 
приобретает башенную форму и остается узким в пе-
реднезаднем и поперечном направлениях, лоб и заты-
лок широкие и плоские.

Д.Е. Колтунов [4] изменения со стороны черепа 
описывал как коронарный краниостеноз, приводящий 
к акроцефалии, брахицефалии, туррибрахицефалии. 
Синостозированию подвергаются также сагиттальные, 
ламбдовидные, лобно-основные швы. Редкая анома-
лия в виде трилистника найдена приблизительно у 4 % 
младенцев. Основание черепа уменьшено в размерах и 
частично асимметрично, передняя черепная ямка ко-
роткая. Передний и задний роднички увеличены в раз-
мерах и не заращены.

Черепно-лицевые аномалии, характерные для акро-
цефалосиндактилии, также весьма разнообразны: 
глазной гипертелоризм из-за увеличения размеров ре-
шетчатого лабиринта, широкий корень носа, запавшая 
переносица [10]; щелевидный нос, плоские глазницы, 
экзофтальм из-за уменьшения глубины орбит [30]; 
птоз верхних век и косоглазие [3], антимонголоидный 
разрез глаз, недоразвитие верхней челюсти, наруше-
ние соотношения зубных рядов, выступающие из ряда 
верхние зубы, сверхкомплектные зубы (рис. 2, а, б) и 
выступающие альвеолярные гребни [4]; короткие ску-
ловые дуги, мелкие скуловые кости, в связи с чем отме-
чается относительный нижнечелюстной прогнатизм, 
аркообразное небо, твердое небо короче, чем в норме, 
мягкое небо – длиннее и толще, верхнечелюстная дуга 
имеет V-образную форму.

Рис. 2. Расщелина твердого неба (а), сверхкомплектные 
зубы; нарушение соотношения зубных рядов (б)

Вторым важным постоянным признаком являет-
ся сложная форма синдактилии I-V или II-V пальцев 
кисти (рис. 3) с конкресценцией в области дистальных 
концов (встречается в 50 % случаев) [20]. Сращение 
также может быть на уровне средних фаланг и даже 
пястных костей [21]. Одним из характерных симпто-
мов является симфалангизм – гипоплазия или аплазия 
межфаланговых суставов, клинически выражающиеся 
ограничением движений в пальцах кисти. Некоторые 
авторы описывали постаксиальную полидактилию ки-
сти при данном пороке [14]. Отмечающиеся сразу по-
сле рождения сгибательные контрактуры пальцев рез-
ко прогрессируют с ростом ребенка.

Рис. 3. Сложная синдактилия кистей

Помимо вышеуказанных деформаций отмечаются 
ограничение движений в плечевых суставах, сгиба-
тельные контрактуры локтевых суставов.

Достаточно типично двустороннее поражение 
стоп – тотальная синдактилия I-V пальцев, изменения 
плюсневых костей (рис. 4).

Рис. 4. Сложная синдактилия стоп

Из дополнительных пороков, сочетающихся с акро-
цефалосиндактилией, выявлены гипергидроз, а также 
акнеформные элементы, расположенные на лице, гру-
ди, спине, руках [4, 28], сращение шейных позвонков, 
чаще С5-С6, у 68 % детей [28]. Реже встречаются поро-
ки развития сердца (дефект межжелудочковой перего-
родки, несращенный Боталлов проток, стеноз легочной 
артерии, коарктация аорты, декстракардия, тетрада 
Фалло, эндокаридиальный фиброэластоз), отмечаю-
щиеся у 10-20 % больных.

Аномалии мочеполовой системы (поликистоз по-
чек, добавочные почечные лоханки, гидронефроз, 
стеноз шейки мочевого пузыря, двурогая матка, атре-
зия влагалища, увеличенные большие половые губы, 
клиторомегалия, крипторхизм) выявлены у 9,6 % па-
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циентов. Пороки развития желудочно-кишечного трак-
та (пилоростеноз, атрезия пищевода, эктопия заднего 
прохода, частичная атрезия или недоразвитие желчно-
го пузыря) встречаются у 1,5 %, дыхательных путей 
(аномальные хрящи трахеи, трахеопищеводные свищи, 
легочная аплазия, отсутствие средней доли легкого, от-
сутствующие междолевые борозды) – в 1,5 % случаев. 
Oтмечен альбинизм кожи вокруг глаз, который сочета-
ется со светлым оттенком кожи и волос и может про-
являться просвечиванием радужной оболочки (альби-
низм) и фотофобией [4, 15, 22, 28].

Классификация акроцефалосиндактилии
Классификации акроцефалосиндактилии, пред-

ставленные в доступной литературе, достаточно про-
тиворечивы и, в основном, встречаются двух типов: по 
синдромам и по вариантам деформации кистей.

Так, например, MсKusick [31] представил шесть 
форм данного порока по синдромальному признаку:

тип 1 – Apert синдром;
тип 2 – Apert-Crouzon или Vogt синдром;
тип 3 – Saethre-Chotzen синдром;
тип 4 – Mohr синдром;
тип 5 – Waardenburg синдром;
тип 6 – Pfeiffer синдром.
И.В. Шведовченко и соавт. [13] подразделили акро-

цефалосиндактилию на 2 группы по наличию полидак-
тилии.

1. Среди вариантов с полидактилией авторы выде-
лили синдромы Карпентера, Гудмана, Ноака, Сакати 
(табл. 1);

2. Cреди синдромов без полидактилии – Апера, 
Апера-Крузона, Пфайффера, Сетре-Хотцена (табл. 2).

Частота акроцефалосиндактилии
В связи с использованием разносторонней терми-

нологии при определении понятия «акроцефалосин-
дактилия» по данным литературы мы столкнулись с 
большим диапазоном частоты этой патологии у раз-
личных авторов.

S.H. Verma et al. [43] описывали указанный порок 
как один случай на 50 000 новорожденных.

M.M. Tolarova и соавторы [41] сообщили, что по 
результатам Калифорнийской программы мониторин-

га врожденных заболеваний за период 1983 по 1993 г. 
было идентифицировано 33 новорожденных с акро-
цефалосиндактилией типичной формы, данные были 
дополнены 22 случаями, описанными в Центре кра-
ниофасциальных пороков (Сан-Франциско). Частота, 
определенная на основании этих данных, составила 31 
случай на 12,4 млн. живорожденных.

Большинство описанных в литературе наблюдений 
- это спорадические случаи и являются следствием но-
вых мутаций, однако в литературных источниках име-
ются описания семейных случаев с полной пенетрант-
ностью.

A.A. Weech описал мать и дочь [46], Van den Bosch, 
по данным C.E. Blank [17], описал типичную картину 
у матери и сына. B.R. Rollnick описал больных отца и 
дочь, что явилось первым примером передачи по от-
цовской линии [36].

Генетическая характеристика акроцефалосиндактилии
Наследование большинства синдромов, в том чис-

ле Апера, Пфайффера, Апера-Крузона, Сетре-Хотцена, 
Сакати – аутосомно-доминантное; доказан аутосомно-
рецессивный тип наследования синдрома Карпентера. 
Как правило, дети с акроцефалосиндактилией рожда-
ются вследствие мутации de novo у немолодых родите-
лей, поэтому вероятность рождения повторно больного 
ребёнка у здоровых родителей составляет 2 % и соот-
ветствует среднепопуляционной частоте. У человека с 
одним из указанных вариантов заболевания риск рож-
дения больного ребёнка составляет 50 % для доминант-
ного и 25 % – для рецессивного типа наследования. 
Однако эти дети крайне редко вступают в брак и заво-
дят потомство в связи с частой социальной неадаптиро-
ванностью из-за грубых косметических дефектов и за-
держки психического развития, а также в связи с ранней 
смертью из-за декомпенсации, обусловленной пороками 
развития головного мозга. Это объясняет тот факт, что 
подавляющее большинство зарегистрированных случа-
ев заболевания являются спорадическими [4, 21, 43].

Ген синдрома Апера локализован на длинном плече 
хромосомы 10, локусе 10q26 [4]. При возникновении 
мутации в локусе данного гена развивается синдром 
Апера [40]. В норме этот ген кодирует один из рецеп-
торов фактора роста фибробласта (FRFR 2).

Таблица 1
Варианты ортопедических нарушений при синдромах с полидактилией (по данным литературы)

№ Синдром Полидактилия Варианты синдактилии Другие деформации скелета

1 Карпентера удвоение 1-го пальца 
на кистях и стопах

синдактилия 3-4 пальцев кистей, пальцев 
стоп

вальгусная и варусная деформация 
нижних конечностей

2 Сакати различные варианты 
полидактилии

синдактилия стоп и кистей в различных 
сочетаниях

укорочение бёдер, недоразвитие 
берцовых костей

3 Гудмана то же синдактилия стоп и кистей в различных 
сочетаниях

ульнарная девиация кистей, клино- и 
камптодактилии

4 Ноака то же синдактилия 2-3-4 пальцев кистей и стоп

Таблица 2
Варианты ортопедических нарушений при синдромах без полидактилии (по данным литературы)

№ Синдром Полидактилия Варианты синдактилии Другие деформации скелета

1 Апера – синдактилия всех пальцев 
кистей и стоп

радиальная клинодактилия 1-го пальца кисти, клинодактилия 
1-ых пальцев стоп, радиоульнарный синостоз

2 Апера-Крузона – синдактилия 2-4 пальцев то же
3 Пфайфера – синдактилия 2-5 пальцев клинодактилия 1-го пальца кистей, чаще ульнарная

4 Сетре-Хотцена – синдактилия 2-3 пальцев 
кистей и стоп кожная

расщепление дистальных фаланг 2-3 пальцев кистей, 
отсутствие 1-ой плюсневой кости, брахидактилия



Гений Ортопедии № 3, 2013 г.

- 93 -

Мутация алели в основной части Ig III домена 
FGFR2 характерна для синдромов Pfeiffer, Jackson-
Weiss, для которых пороки развития конечностей мень-
ше, чем у синдрома Апера [23, 26].

Для синдрома Крузона, по данным H. Pachajoa, 
C.A. Rodruguez [32], характерен аутосомно-доминант-
ный тип наследования с полной пенетрантностью. 
Мутация в FGFR2, отнесенная в хромосомный локус 
10q25-10q26, в 30-60 % случаев является спорадиче-
ской и представляет новые мутации. В исследовании, 
проведенном R.J. Gorlin et al., новые мутации, связан-
ные со старшим возрастом родителей, играют значи-
тельную роль в этиологии этого синдрома.

Min Young Lee et al. [29] – мутация фактора роста 
фибробластов рецептора 1 (FGFR1) гена или генов 
FGFR2 может привести к Пфайффер-синдрому. Так-
же этими авторами описан случай синдрома Pfeiffer 
с новым c833_834GC> TG мутации (кодирование 
Cys278Leu) в FGFR2 гене.

W. Reardon et al. [34] описал мутацию 7р21.2, характер-
ную для синдрома Saethre-Chotzen, а C.S. Reid et al. [35] 
считает, что для этого синдрома характерна мутация 7р22.

Лечение акроцефалосиндактилии
При анализе литературы относительно оптимального 

возраста оперативного лечения детей со сложными фор-
мами синдактилии кисти выявилось, что до недавнего 
времени существовало два противоположных мнения 
по этому вопросу. Так, З.К. Забегальская, З.Д. Бочкарева 
[2], В.Л. Андрианов с соавторами [1] придерживаются 
оптимального срока лечения в 4-6 лет, считая, что при 
операциях в более раннем возрасте из-за недостатка 
кожи ребенка для пластики в дальнейшем происходит 
формирование грубых рубцов, приводящих к деформа-
циям пальцев. В.А. Моргун, А.Н. Алпатов [7] произво-
дили разделение пальцев в 2-3-летнем возрасте только в 
случае их неравномерного роста, в остальных вариантах 
оптимальным сроком считается возраст 5-6 лет.

К настоящему времени большинство хирургов счи-
тают оправданным лечение синдактилии в раннем дет-
ском возрасте, предполагая начинать разделение паль-
цев с шестимесячного возраста, завершив оперативное 
лечение уже к 3 годам.

 Кожа маленького ребенка вполне сформирована, от-
личается хорошим кровоснабжением, эластичностью, 
мобильностью и высокой регенеративной способностью 
[28], а возникновение деформаций, связанных с ростом 
пальцев, ведет к необратимым костным изменениям са-
мих фаланг [8, 13, 24]. S. Guzanin et al. [27] описали опыт 
оперативного устранения синдактилии у детей с синдро-
мом Апера; с 1953 года вплоть до 1998 года они прово-
дили оперативное лечение в 3-5 лет, а с 1998 года начали 
выполнять данные вмешательства с возраста 3-6 мес. У 
второй группы отмечен лучший функциональный ре-
зультат, меньший объем интраоперационных действий за 
счет менее выраженных вторичных деформаций пальцев.

Что касается оперативного лечения сложной син-
дактилии стоп, то каких-либо определенных сроков на-
чала оперативного лечения имеющейся патологии стоп 
в доступных публикациях не найдено.

Методы оперативного лечения синдактилии кистей
Анализ литературных источников выявил достаточ-

но большое количество работ, посвященных разноо-
бразным методикам устранения синдактилии с приме-

нением местной и комбинированной кожной пластики.
Нами проведена попытка структурировать прово-

димые оперативные вмешательства:
Разделение сращенных пальцев без устранения 

сопутствующих деформаций:
1. Одномоментное – разделение всех 10 пальцев 

обеих кистей [23];
2. Поэтапное разделение сращения – начинали с 

разделения 1-2 и 4-5 пальцев. Следующим этапом ос-
вобождали 2-ой палец и, в последнюю очередь, устра-
няли синдактилию 3-4 пальцев, как наиболее сложную 
[12, 48];

Разделение пальцев производилось [8, 33]:
1) зигзагообразными разрезами на тыльной и ла-

донной поверхностях;
2) линейным – на тыльной и зигзагообразным на 

ладонной поверхности;
3) линейными с дополнительными косыми разреза-

ми на ладонной поверхности;
4) линейными на тыльной и ладонной поверхно-

стях.
Формирование межпальцевой складки, по данным 

литературы, предлагали с помощью:
1) дорзального или вентрального прямоугольного 

лоскута (способ Bauer) [33];
2) дорзального или встречных треугольных лоску-

тов (способ Cronin) [25]; 
3) дорзального языкообразного лоскута (способ 

Oldfield) [8]; 
4) L. Simun производил пластику складки с помо-

щью двух встречных W-образных лоскутов, сформиро-
ванных на волярной и дорзальной сторонах кисти [8]; 

5) M.M. Sherif, N. Savaci et al. [37, 38] закрывали 
межпальцевой промежуток двумя реверсированными 
V-Y-образными лоскутами, которые формировали на 
тыльной и дорзальной поверхностях кисти.

Закрытие боковых поверхностей пальцев наиболее 
часто производили:

1) толстыми расщепленными трансплантатами [11, 
25, 33];

2) R.M. Zucker et al. [49] после разделения III-IV 
пальцев при синдроме Аперта использовали стебельча-
тый паховый лоскут, которым закрывали 3 палец;

3) S.J. Withey et al. [47] предлагали «открытую паль-
цевую методику» при устранении синдактилии – после 
создания межпальцевой складки и частичного закры-
тия боковых поверхностей пальцев местными тканями 
оставшиеся раневые дефекты оставляли открытыми в 
расчете на самостоятельную эпителизацию.

Разделение пальцев с предварительной подготовкой
С целью получения необходимых запасов местных 

тканей для закрытия боковых поверхностей пальцев 
при различных формах врожденной синдактилии ки-
сти некоторые хирурги применяли двухэтапный метод 
устранения синдактилии с использованием дистракци-
онного аппарата. Первый этап данной методики заклю-
чался в дозированном разведении сращенных пальцев 
в аппарате внешней фиксации в течение 4-5 недель по 
1-2 мм/сут. Темп дистракции определялся клинически 
(болевой синдром, цвет кожных покровов) и с помо-
щью чрескожной оксигенометрии [39]. В результате 
этого в межпальцевом промежутке образовался до-
статочный запас мягких тканей. Вторым этапом про-
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изводили разделение пальцев с помощью линейных 
разрезов и формированием межпальцевого промежут-
ка встречными тыльно-ладонными лоскутами по типу 
«ласточкиного хвоста».

Для растяжения межпальцевого промежутка при 
синдактилии I-II пальцев C.J. Coombs, K.L. Mutimer, 
G. Foucher et al. [19] использовали тканевой экспандер. 
Последний вшивался в тыльную область промежутка, 
наполнялся физиологическим раствором (до 5-7 мл). 
Затем, через 4-6 недель, производили устранение син-
дактилии с пластикой местными тканями.

Несмотря на то, что методика внутреннего или на-
ружного растяжения формирует запас местных тканей, 
что важно для создания полноценного межпальцевого 
промежутка, особенно при синдактилии I-II пальцев, 
кожный регенерат претерпевает изменения, которые но-
сят название «дистракционной болезни». Клинически 
это проявляется равномерной отечностью, умеренной 
гиперемией, повышенной кровоточивостью, легкой ра-
нимостью и более длительным заживлением послеопе-
рационных швов. Применение данной методики, осо-
бенно у детей с тотальными, костными синдактилиями, 
приводило к образованию плотных гипертрофических 
рубцов с формированием контрактур [11, 24].

Устранение синдактилии с удалением одного из 
центральных лучей и использование его кожи для 
пластики

S. Guzanin et al. [27] для закрытия межпальцевого 
промежутка II и IV пальцев местными тканями при 
устранении синдактилии производили ампутацию III 
пальца на уровне пястно-фалангового сустава.

Таким образом, практически вся найденная лите-
ратура посвящена различным вариантам кожной пла-
стики при врожденной синдактилии кисти. Работы, в 
которых бы указывалось на дифференцированный под-
ход к выбору методики хирургической коррекции де-
формаций, сопровождающих сложные формы данной 
патологии, крайне немногочисленны.

Устранение деформации пальцев при устране-
нии синдактилии

H.G. Thomson [42] указывал на необходимость 
устранения осевых дефектов во время разделения 

пальцев при сложной синдактилии кисти путем рота-
ционных и угловых остеотомий.

Поэтапное устранение: первый этап – устранение 
деформации пальцев, вторым этапом устранение син-
дактилии пальцев.

Различные варианты корригирующих операций на 
костно-суставном и сухожильно-связочном аппарате 
предложены И.В. Шведовченко [12, 13] при устране-
нии вторичных деформаций пальцев и рецидивов син-
дактилии кисти с дифференцированным подходом к 
вмешательствам в зависимости от вида деформации. 
Автором использовался двухэтапный способ оператив-
ного лечения сложных форм врожденной синдактилии, 
на первом этапе которого производилось разделение 
сращений, ликвидация всех компонентов деформации 
пальцев (клинодактилии 1 пальца, трехфаланговых 
пальцев, конкресценции пястных костей, симфалан-
гизма) с последующим их сшиванием в правильном 
положении. Вторым этапом (через 5-6 недель) устра-
нялась синдактилия вновь сращенных пальцев с ком-
бинированной кожной пластикой.

Методы оперативного лечения патологии стоп 
при акроцефалосиндактилии

В доступной литературе выявлено достаточно не-
большое число публикаций, посвященное оперативно-
му лечению патологии стоп. Так, в статье J.A. Fearon 
[23] указывается на оперативное лечение стоп, автором 
прооперировано 22 пациента, которым разделялась 
синдактилия 10 пальцев кистей и стоп в 2 этапа. По 
результатам исследования получен хороший космети-
ческий результат.

E.D. Collins et al. [18] указывали, что оперативное 
лечение на стопе может проводиться только с профи-
лактической целью и направлено на облегчение под-
бора обуви.

Stephane Guero [26] использовал остеотомию по 
Weil, обычно второй плюсневой кости с целью пере-
распределения нагрузки на стопе (выведение из-под 
нагрузки головки плюсневой кости) и, по результатам 
его исследования, ребенок в дальнейшем переходит к 
обычной обуви, не испытывая трудностей при подборе 
последней.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Анализ литературных данных подтвердил, что, не-
смотря на тяжесть клинических проявлений, вопросы 
лечения сложных форм синдактилии кисти и патоло-
гии стоп у детей с акроцефалосиндактилией до насто-
ящего времени остаются недостаточно изученными, 
нуждаются в более тщательном анализе и требуют 
углубленного подхода к попытке их решения.

Литература, посвященная акроцефалосиндактилии, 
малочисленна и представляет, в основном, описание 
единичных случаев клинической картины и оператив-
ного лечения детей с этой патологией.

Отсутствует тератологический ряд этого врождён-
ного порока, подробное клинико-рентгенологическое 
описание.

Не изучены нарушения со стороны костно-сустав-
ного и сухожильно-мышечного аппарата, состояние 
мышц и периферического кровоснабжения.

Недостаточно разработаны методы оперативного ле-

чения детей с данной патологией, позволяющие за ми-
нимальные сроки улучшить косметическое состояние и 
функцию кисти, обеспечить больным возможность пол-
ноценно пользоваться кистью. При разделении сраще-
ния, как правило, используются традиционные методики 
устранения синдактилии с использованием комбиниро-
ванной кожной пластики без указаний на коррекцию со-
путствующих деформаций. Имеется лишь несколько ра-
бот, где авторы предлагают производить корригирующие 
операции на костно-суставном и сухожильно-связочном 
аппарате при устранении сложных форм синдактилий.

Не существует анализа возможностей использования 
технических средств реабилитации при вышеуказанной 
комбинации дефектов, а также предложений по компен-
сации с их помощью ограничения жизнедеятельности.

Учитывая вышеизложенное, можно заключить, что 
изучение синдрома акроцефалосиндактилии, создание 
рабочей классификации простой и легко применимой 
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практическими врачами в ходе медицинской реабили-
тации пациентов, разработка алгоритма хирургическо-

го лечения сложной синдактилии кистей и стоп при 
акроцефалосиндактилии является актуальной задачей.
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