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ОЧНИ ПРОЯВИ ПРИ СИНДРОМ PIERRE ROBIN И СИНДРОМ STICKLER

Кр. Коев

Катедра по спешна медицина, Медицински университет – София 

OCULAR MANIFESTATIONS IN PIERRE ROBIN SEQUENCE  
AND STICKLER SYNDROME

K. Koev

Department of Emergency Medicine, Medical University – Sofia

Резюме. Синдромът Pierre Robin е вродено заболяване, което се характеризира с малка челюст, 
цепнатина на небцето, ушни инфекции, малък отвор на покрива на устата и др. Синдромът Pierre 
Robin е последователна комбинация от проблеми, които се проявяват по време на бременността 
с микрогнатия (малка челюст). Ако челюстта е твърде малка, няма достатъчно място за езика 
да стои неподвижно в устата, затова той се опира в задната част на устата (глосоптоза). Има 
множество причини, поради които бебето може да се роди с малка долна челюст. Една от тях 
може да бъде, че челюстта не расте с нормална скорост. Последователността Pierre Robin е 
свързана с редица очни усложнения, включително късогледство, страбизъм, синдром Мьобиус, об-
струкция на назолакрималния канал, глаукома, катаракта, микрофталмия, колобома на хороидея-
та и отлепване на ретината. При някои бебета с последователност Pierre Robin се наблюдават 
проблеми с растежа на костите на лицето и челюстните кости са твърде малки. Освен тежко 
късогледство, при деца със синдром Stickler, често се наблюдава катаракта, глаукома и отлепва-
не на ретината. Миопията и дегенерацията на стъкловидното тяло са доминиращи очни прояви 
при синдрома Stickler тип I. Задното витреално отлепване е често срещан проблем. Катарак-
тата също е очно усложнение, свързано със синдрома Stickler. Случаите със синдром Stickler с 
вероятни зрителни усложнения са рядко срещани. При някои пациенти се наблюдава едностранен 
хидропс с едностранен кератоконус. Очните аномалии включват високо късогледство, аномалии 
на стъкловидното тяло и висок риск от отлепване на ретината (с последваща слепота).

Ключови думи: синдром Pierre Robin, синдром Stickler, малка челюст, очни усложнения

Summary. Pierre Robin syndrome is an inherited disorder that is characterized by an undeveloped small jaw, 
cleft palate, ear infections, a small opening of the roof of the mouth, etc. Pierre Robin syndrome is a consistent 
combination of problems that occur during pregnancy with micrognathia (small jaw). If the jaw is too small there 
is not enough room for the tongue to lie flat in the mouth and it rests in the back of the mouth (glosoptosis). There 
are many reasons why a baby may be born with a small jaw. One of them may be that the jaw is not growing 
at a normal speed. Pierre Robin sequence is associated with a number of ocular complications including 
myopia, strabismus, Moebius syndrome, nasolacrimal duct obstruction, glaucoma, cataracts, microphthalmia, 
choroid coloboma and retinal detachment. Some babies with Pierre Robin sequence have problems with facial 
bones development which results in too small jaw bones. Apart from severe myopia in children with Stickler 
syndrome cataracts, glaucoma and retinal detachment are often observed. Myopia and vitreous degeneration 
are peculiar ocular manifestations of the Stickler syndrome type I. Rarely vitreous detachment is a common 
problem. Cataracts are a frequent ocular complication associated with the Stickler syndrome. Some patients 
present with unilateral hydrops and unilateral keratoconus. Ocular abnormalities include severe myopia, 
vitreous abnormalities and increased risk of retinal detachment (which subsequently causes blindness).

Key words: Pierre Robin syndrome, Stickler syndrome, small jaw, ocular complications
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Синдромът Pierre Robin е състояние, което 
присъства още от раждането. При този синдром 
детето има по-малка от нормалното долна че-
люст, изпадане назад на корена на езика и за-
труднено дишане [1]. 

Причини за заболяването

Точните причини за синдрома Pierre Robin са 
неизвестни. Той може да бъде част от множество 
генетични синдроми [2]. 

Долната челюст се развива бавно преди раж-
дането, но може да се наблюдава ускоряване 
през първата година от живота [3]. 

СимПтоми При Синдром Pierre robin

 • разцепено твърдо небце;
 • много малка челюст и малка брадичка;
 • челюст, вдадена към гърлото;
 • повтарящи се ушни инфекции;
 • малък отвор в покрива на устата, което 

може да доведе до задавяне или регургитация 
на течности през носа;

 • пренатална поява на зъби;
 • език, по-голям в сравнение с челюстта [4].

Краниофациални аномалии При Синдром  
Pierre robin 

Синдромът Pierre Robin е последователна 
комбинация от патологични изменения, които се 
проявяват по време на бременността с микрогна-
тия (малка челюст). Ако челюстта е твърде мал-
ка, няма достатъчно място за езика да стои не-
подвижно в устата, затова той се опира в задната 
част на устата (глосоптоза). Последователността 
Pierre Robin е описана за първи път от Сент-Илер 
през 1822 г., а Пиер Робин въвежда термина гло-
соптоза, поради което заболяването носи негово-
то име. Когато езикът се опира в задната част на 
устата, той може да попречи на небцето да се за-
тваря, в резултат се появява цепнатина на небце-
то (заешката устна обикновено не се свързва със 
синдрома Pierre Robin). Цепнатината на небцето 
при децата обикновено може да се коригира на 
възраст между 12 и 18 месеца [5].

Тъй като езикът се сгъва и се опира в задна-
та част на устата, дихателните пътища може да 
бъдат частично блокирани и при бебетата може 
да се появят дихателни проблеми [6]. При теж-
ките състояния се налага прилагане на трахео-
томия. Може да се наблюдават затруднения при 
храненето на бебето. Това се дължи на проблеми 
с координирането на дишането и смученето. Ако 

бебето не е в състояние да получи достатъчно 
храна през устата, се налага вкарването на гас-
тростомна сонда [7]. 

Изолираните случаи на синдром Pierre Robin 
често не са състояния за цял живот. Челюстта 
на засегнатото дете често може да порасне и да 
достигне нормален размер. В действителност, 
много от децата имат напълно нормални лицеви 
характеристики, докато тръгнат на училище [8]. 

Ако бебето страда от синдром Pierre Robin, 
съществува малък риск родителите, други чле-
нове на семейството или самото дете в по-къ-
сен етап от живота да имат още едно дете с този 
синдром. Рискът той да се прояви отново при бе-
бетата на засегнатото дете или при бебетата на 
неговите родители е между 1 и 5%. Съществува 
вероятност 95-99%, че това няма да се случи от-
ново. Рискът за други членове на семейството е 
още по-малък [9].

Има множество причини, поради които бебе-
то може да се роди с малка долна челюст. Една 
от тях може да бъде, че челюстта не расте с нор-
мална скорост. Когато бебето се развива преди 
раждането, главата се навежда срещу гръдния 
кош и небцето е разделено на две части, които 
трябва да се съберат [10]. Тъй като бебето рас-
те, главата се повдига нагоре, а долната челюст 
пада и устата се отваря. Това причинява непра-
вилно разположение на езика и двете страни на 
небцето се съединяват. Ако това не се случи, 
небцето не се затваря правилно и при бебето се 
появява нацепено небце.

Тъй като тези неща се случват последовател-
но, този проблем е наречен последователност 
Pierre Robin [11].
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очни Прояви При Синдрома 
Последователността Pierre Robin е свързана 

с редица очни усложнения, включително късо-
гледство, страбизъм, синдром Мьобиус, обструк-
ция на назолакрималния канал, глаукома, ката-
ракта, микрофталмия, колобома на хороидеята 
и отлепване на ретината. Изследвано е момче 
на десет дни, при което се наблюдава микрогна-
тия, глосоптоза и цепнатина на небцето, както и 
множество вродени аномалии [12]. Чрез офтал-
мологично изследване е установена двустранна 
макулопатия, с фокусни области на ретината и 
ретинална атрофия на пигментния епител. 

Последователността Pierre Robin може да 
бъде единствен проблем при бебето или да е една 
част от група проблеми, наречена синдром. При 
някои бебета с последователност Pierre Robin 
се наблюдават проблеми с растежа на костите 
на лицето и челюстните кости са твърде малки. 
При половината от бебетата с последователност 
Pierre Robin се проявяват и други проблеми [14]. 

При бебета с последователност Pierre Robin 
може да се наблюдава синдромът Stickler. Той 
включва група от прояви, включително малки 
кости на лицето, очни аномалии, ставни пробле-
ми, както и загуба на слуха. Синдромът Stickler 
обикновено се причинява от мутации в гена за ко-
лаген и се предава директно от родител на дете 
[15]. Това може да възникне и в резултат на нови 
промени в колагена и да се прояви при бебета, 
които нямат други засегнати роднини в семейст-
вото. Децата с последователност Pierre Robin се 
изследват и за признаци на синдром Stickler и 
други генетични заболявания [16].

Съществува известна връзка между кератоко-
нуса и последователността Pierre Robin. Изследва-
на е 30-годишна жена със синдром на последова-
телност Pierre Robin, при която се наблюдава остър 
едностранен хидропс като първо проявление на 
двустранен кератоконус [17]. Първоначалното ле-
чение включва превързване на очите, хипертони-
чен физиологичен разтвор и циклоплегия. Въпреки 
това не се очаква значително зрително подобрение 
в дългосрочен план поради наличието на централ-
но помътняване на роговицата и невъзможността 
за подобрение чрез контактни лещи. Пациентката 

не е подходящ кандидат за кератопластика поради 
тежки интелектуални затруднения [18]. 

СимПтоми При Синдром Stickler 
Очни проблеми 
Освен тежко късогледство, при деца със 

синдром Stickler, често се наблюдава катаракта, 
глаукома и отлепване на ретината [19]. 

Миопията и дегенерацията на стъкловидното 
тяло са доминиращи очни прояви при синдрома 
Stickler тип I. Задното витреално отлепване е 
често срещан проблем. Витреоретиналната деге-
нерация прогресира и до второто десетилетие се 
срещат ревматогенни отлепвания при половина-
та от засегнатите пациенти [20]. 

Слухови затруднения 
Степента на загуба на слуха варира между 

пациентите, които страдат от синдром Stickler. 
Той обикновено засяга способността за чуване 
на високите честоти. 

Костни аномалии
Често децата със синдром Stickler имат пре-

калено гъвкави стави и склонност за развиване 
на необичайно изкривяване на гръбначния стълб, 
като сколиоза [21]. Артрозата може да започне и 
през юношеството.

Много хора със синдром Stickler имат висока 
миопия поради формата на очите [22]. Пациен-
тите, при които е налице засягане на очите, имат 
склонност към повишено очно налягане (очна 
хипертензия), което може да доведе до глауко-
ма и разкъсване или отлепване на ретината [23]. 
Катарактата също е очно усложнение, свързано 
със синдрома Stickler. Стъкловидното тяло има 
отличителен външен вид при синдрома Stickler, 
свързан с гените COL2A1 и COL11A1. 

Случаите със синдром Stickler с вероятни зри-
телни усложнения са рядко срещани. При някои 
пациенти се наблюдава едностранен хидропс с 
едностранен кератоконус [24]. Очните анома-
лии включват високо късогледство, аномалии на 
стъкловидното тяло и висок риск от отлепване на 
ретината (с последваща слепота) [25].

Клинична диагноза

Диагностицирането на синдрома Stickler се 
извършва въз основа на наличието на характерни 
клинични прояви [26]. При типовете 1-3 могат да 
се наблюдават различни зрителни оплаквания. 
Тип 4, който включва само очни прояви, може да 
протече безсимптомно, преди установяването 
му чрез рутинен очен преглед или развитие на 
отлепване на ретината [27]. Тъй като съдържа 
голямо количество колаген, стъкловидното тяло 
е основната очна зона, която се засяга от синд-
рома Stickler [28]. Стъкловидното тяло при това 
заболяване се описва като „оптически празно“, 
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въпреки че са описани различни фенотипове въз 
основа на констатациите чрез биомикроскоп: така 
наречените мембрани на стъкловидното тяло 
се проявяват като струпване на гел в непосред-
ственото ретролентално пространство, в задната 
част, ограничено от мембранна кондензация [29]. 

Осем деца (шест момчета и две момичета) със 
синдром Stickler и последователност Pierre Robin 
се изследват на всеки 6 месеца поради висока ми-
опия [30]. Подложени са на офталмологични пре-
гледи, които включват циклоплегична рефракция 
и преглед с биомикроскоп. Извършена е лазерна 
фотокоагулация (при 2 от случаите) за лечение на 
дегенерация на ретината или операция (при 3 от 
случаите) за отлепване на ретината [31].

От осемте пациенти, пет не се нуждаят от те-
рапия, две деца имат дегенерация на ретината на 
лявото око и отлепване на ретината на дясното 
око, докато едно дете има отлепване на ретината 
само на дясното око. Приложена е успешна лазер-
на фотокоагулация за двете леви очи с дегенера-
ция на ретината. Хирургично лечение се прилага 
на трите очи с отлепване на ретината, като едната 
интервенция е успешна, а другите две – неуспеш-
ни, което довежда до пълна слепота. Освен тези 
три деца, едно остава без зрително влошаване на 
двете очи по време на периода на проследяване.
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